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Introduction Le syndrome métabolique et les facteurs de risquéio-vasculaire associés au psoriasis inonddittdeature
sur le psoriasis depuis une dizaine d’années.dretances qui se dessinent sont I'association entpsoriasis, sa sévérité et
une augmentation des facteurs de risque cardiok@®cat du risque cardio-vasculaire. Dans cestravl'impact de I'age de
début du psoriasis sur la survenue de ces factlundsque cardio-vasculaires n’est pas ou peu étdlautre part, la
littérature, contradictoire, ne permet pas aujdwidde savoir si les enfants atteints de psorjg@sentent précocement ces
comorbidités.

L'objectif de I'étude Resopsocar était d'étudiefiém entre un début dans I'enfance du psoriasia stirvenue a I'age adulte
de facteurs de risque cardio-vasculaire. Les @#suyfiréliminaires présentés ici portent sur legltadts des 3 premiers mois de
I'étude Resopsocar.

Patients et méthod@8 centres de dermatologie (médecins libéraux, OEKBJ, Hbpitaux militaires), membres du Groupe
d’Etudes Multicentriques de Resopso (GEM Resomst)participé a I'étude. Du 10 juin au 31 octob@d P, tous les adultes
(18 ans et plus) atteints de psoriasis cutanéréseptant en consultation ou hospitalisés, quelsgitde motif de prise en
charge (psoriasis ou autre dermatose), étaientsmtzns I'étude. Pour chaque patient, outre I'ade sexe, étaient rapportés :
lage de début du psoriasis, les caractéristiquepdbriasis, ses traitements, les facteurs deessgardiovasculaires, les
maladies cardio-vasculaires et autres comorbidités.

Dans cette étude préliminaire, une étude en 6 gaugpes a été réalisée (hommes-femmes, stratifid@ge : 18-30 ans, 51-
70 ans, > 70 ans) pour les patients inclus entt8 fein et le 10 septembre 2011.

Résultats1463 patients ont été inclus pendant les 3 premigis de I'étude. Les hommes représentaient 5&4ndksions.
L’age moyen a l'inclusion était de 48,9 + 15,6 §18-94 ans). L'age moyen de début du psoriasis &a80,9 + 17,4 ans (0-
86 ans). Un début dans I'enfance (< 18 ans) é&pjparté par 25,9% des patients. 38,9% des pateatsnt un antécédent
familial de psoriasis (parent ad’ tlegré), et 81% un psoriasis en plaques. 22% saeritrde psoriasis arthropatique. Si les
formes familiales de psoriasis étaient plus frétpemn cas de début dans I'enfance, la fréquendeattiEnte articulaire
n'était pas modifiée par 'age de début du psmiasi

Quel que soit le groupe étudié, l'indice de massparelle et le périmetre abdominal n'étaient pdkieéncés par I'age de
début du psoriasis. Les fréquences du diabétehgeltension artérielle, et des dyslipidémiesedtaplus faibles en cas de
début dans I'enfance du psoriasis. Le tabagisnie rétans fréquent si le psoriasis débutait daneféace pour la tranche
d’ages 18-30 ans (- 10%) quel que soit le sexes taaifréquences dans les autres sous-groupest é@sparables.
CommentairesPeu de données sont disponibles sur le lien patasis dans I'enfance et facteurs de risquacaebculaire a
I'age adulte. Si nous confirmons que le poids nfEsd modifié par 'dge de début du psoriasis (derJi, et al.J Eur Acad
Dermatol VenereoR010;24:1333-9), les autres facteurs de risqudicansculaire semblent moins fréquents si le ps@®i
débute dans I'enfance. Ces résultats préliminagesnt affinés dans I'étude définitive.
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SCORE ORAL DE MORBIDITE CHEZ 53 ENFANTS ATTEINTS D' EPIDERMOLYSE BULLEUSE

B. Kverneland, Y. De Prost C. BodemeT, A. Hovnanian, E. Bourdof, A. Toulorf, B. Michef, G. Couly

'Stomatologie hépital Necker Enfants Malades pafservice de dermatologie et MAGEC Hépital Necker i®ar
3Dermatologie génétique, Faculté de Médecine Pagiselrtes, AP-HP PARIS, Paris, France

Introduction La cavité buccale d'origine cutanée est la cibletadges les formes d'épidermolyses bulleuses hérdat
(EBH): Simplex (EBHS), jonctionnelles (EBHJ), Dygphiques récessives (EBHDR), Kindler (EBHK). Nouésgntons une
classification originale de 20 signes cliniqueosdkur étiologie (10 spécifiques de la génodersmatt 10 conséquences de
I'infection orale), ainsi que le score de morbiditéisant cette classification.

Matériel et Méthodes53 enfants (30 gargons, 23 filles), &gés de 1 ank8atteints d'EBH (S:n=10, J:n=7, DR:n=34, K:n=2)
sont examinés sur le plan buccal, entre 2008 e0,204r les mémes praticiens. Les 20 signes clisiqant recueillis et
classées en 2 groupes étiologiques. Chaque sigperedéré de 0 a 5 en fonction de son acuité. Blmague enfant sera établi
un score de morbidité de 0 & 100.

RésultatsParmi les 4 groupes d'EBH, les enfants atteintBIdBER présentent les scores de morbidité les plesésl (60 a
80/100 a 10 ans). Les autres formes d'EBH sontigufies a 20/100 (EBHJ) et 10/100 (EBHS) et pagaisstables dans le
temps.

Discussion La classification originale en 2 groupes étiologigudes 20 symptdbmes retenus: ceux conséquences de |
génodermatose et ceux conséquences de l'écosyst@chérien buccal justifie la prophylaxie précoce ldestomatite
bactérienne globale alors que les lésions de ladgrmatose ne seront accessibles qu'a la thérepigug. Le score de
morbidité permet d'évaluer l'efficacité de la prgpkie dans le temps. Ce score sera aussi utile apprécier la thérapie
génique future.

Conclusion L'examen buccal des enfants atteints d'EBH do& ptécoce avec un recueil précis des 20 symptoonesabx
permettant d'établir le score de morbidité. Ce ideqpermet de surveiller I'efficacité de la nécessprophylaxie précoce orale
afin de préserver le capital bucco-dentaire dédi@ren attendant la thérapie génique.

N/ZEVI CONGENITAUX DE GRANDE TAILLE ET RISQUE DE MELA NOME : REVUE SYSTEMATIQUE DE LA
LITTERATURE.

M.Vourc'h Jourdaih’, L.Martin®pour le groupe de travail : ARED, S.Barbarett ARED

'Dermatologie, CHU Nante&Dermatologie, CHU, Angers, France

Choix du type de présentation:Communication Orale

Introduction Les naevi congénitaux de grande taille ou « géafiCEG) ont un diametre supérieur a 20 cm en taitlalte
projetée et affectent 1/20000 a 1/500000 nouveausedon les études. La prise en charge thérapeutigs NGC est
controversée en raison notamment d’'une méconnaisghnrisque de mélanome. Cette revue systémadiquaeir objectif de
synthétiser les données disponibles sur le risgumé&lanome associé aux NCG.

Matériel et MéthodesLa recherche bibliographique était réalisée dandlive (1966-Février 2011) ainsi que dans 22 bases
de données francophones et anglophones. Les caguels et revues didactiques étaient exclus, ginsiles études de moins
de 20 patients ou avec données insuffisantes sundevi. Les études étaient analysées selon desesriprédéfinis. Une
évaluation qualitative des études était réalisée.

RésultatsDe 956 références initiales 14 études furent délenées. 52 mélanomes étaient rapportés chez 2g8i#Sh{s avec
NCG : soit une proportion de 2%. L'age de diagicogriait de la naissance a 58 ans (age moyerb51#hs). Le mélanome
primitif était cutané dans 37/44 (82%) et local@é tronc dans 68% des cas (30/44) ; il était vidcdans 7 cas (systeme
nerveux central : 4 cas). La taille du NCG étapéieure a 40 cm dans 74 % des cas (28/38). Dessadellites étaient
présents dans 94% des cas (30/32). Dans 22% d€40J45), une exérése chirurgicale du NCG antéeieur diagnostic de
mélanome avait été réalisée. Les données de sttaient disponibles dans 40 cas : le mélanomefétal dans 55%des cas
(22 /40), avec un age de déces variant de 0,9angd@age moyen : 10 ans). 18 patients étaient raggpen vie avec un suivi
moyen de 10,17 ans aprés diagnostic. La qualgédanées individuelles dans les études ne peiitmattaalcul d’'incidence
que chez 216 cas. Chez ces patients, l'incidenceéd@nome était estimée a 2,3 pour 1000 persorarees.
DiscussionL’analyse des études a été limitée par I'hétéroggmdéthodologique et par les nombreux biais idigsti Selon
les études analysées, le mélanome survient majentant chez I'enfant sur les NCG localisés audranesurant plus de
40cm et associés a des Iésions satellites. Sitargte diminue probablement le risque de mélansmeNGC, elle ne I'annule
pas. Prés de la moitié des patients atteints danoéle sont toujours en vie. Considérant le laaliffé du diagnostic
histologique de mélanome sur NCG, ces données mugggue certains diagnostics de mélanome aieétrperronés.
Conclusion Cette revue systématique permet de préciser lé gesf mélanomes associés au NGC et révéle lerbdsomise
en place d’'une cohorte multicentrique.
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XERODERMA PIGMENTOSUM DE TYPE C : A PROPOS DE 31 CAS

S. Hadj-Rabij D. Oriof, N. Soufif, H. Dufresnd A. Sarasin E. Bourrat, S. Mallef, C. BodemeY

'Dermatologie, Hopital Necker-Enfants malades, Pdfisédiatrie, CHU Poitiers, PoitiersBiochimie, Hépital Bichat,
“Dermatologie, MAGEC, HOPITAL NECKER-ENFANTS MALADESParis,® Laboratoire Génomes et Cancers, Institut
Gustave Roussy, VillejuifDermatologie, Hopital Saint Louis, PariBermatologie, Hopital La Timone, Marseille, France

Introduction Le xeroderma pigmentosum (XP) est une génodermadosearactérisée par un défaut génique dansitaése
de I'une des protéines du systéeme d’excision réjparales nucléotides. Cette anomalie est respomsidd manifestations
cutanées oculaires et neurologiques décrites ars cims 8 formes de XP. Nous rapportons notre expézia propos de 31
patients atteint de XP-C, forme la plus fréqueHghituellement, cette forme se limite a une ateemitanée et oculaire.
Matériel et Méthodes Tous les patients atteints de XP-C confirmé (maotaidentifiée ou test de réparation, ou UDS,
anormal) ont été revus sur le plan clinique.

RésultatsEntre octobre 2008 et janvier 2010, 31 patient&{18G, 15patients appartenaient a 9 familles) thtevus. Vingt
six avaient une mutation dans le géteC; les 5 autres un UDS anormal. L’age moyen éwildl ans (1-25,5). Au moment
du diagnostic, il était de 2,95 ans (0,08-9). Lesnpers signes étaient présents depuis 'age mdgeh,49 ans (0,5-3). A
I'examen clinique, étaient notés une photophobie B), un syndrome pyramidal (n=16).

Les Iésions cutanées cancéreuses (n=24), apparumsy@nne a I'age de 4,76 ans (2-14,5) étaientC @530, 35 Iésions au
total), CBC (n= 19 ; 160 lésions), mélanome (nd2;lésions dont 10 desmoplastiques). Dans les familiales, aucun
carcinome cutané n’était constaté a I'age de Tthas les puinés atteints. Plusieurs botriomycolnepsiés, étaient rapportés
(n=3). Les cancers extracutanés étaient : CBC eor(&=3) ; carcinome cervical (n=1), adénocarcinoémal (n=1), leucémie
lymphoblastique (n=1). Cinq patients avaient eutinyeoide multinodulaire, avec euthyroidie.

DiscussionCette série est originale par :

- Sa taille et son caractére homogeéne ; tous lésngs sont atteints de XP-C

- les éléments épidémiologiques recuelllis : 4ge ptemiéres manifestations et du diagnostic, #aqge des CBC et type du
mélanome.

- Les manifestations cliniques inattendues : symdrgpyramidal (51,6%), thyroide multinodulaire noaitgguse (n=5),
fréquence des botriomycomes.

- L'importance de la photoprotection : chez lesagt$ XP-C puinés, le carcinome cutané est plutard

Conclusion Ces résultats justifient d’élargir la surveillancénique du XP-C a lI'examen de la thyroide. L’attei
neurologique oriente habituellement vers le XP-A.d&tection, ici, nécessite d’approfondir les epsations en cours. Enfin,
I'efficacité de la photoprotection rigoureuse dsistrée par les formes familiales.

MOSAICISME PIGMENTAIRE DE TYPE ITO. ETUDE CLINIQUE DE 26 PATIENTS

D. Gil-Bistes, P. Sardj F. Rivief, A. Roubertid G. Captiet, M. Bigorré, B. Guillot', D. Bessi$

!Département de DermatologiéDépartement de Génétique MédicalBépartement de Neuropédiatrithépartement de
Chirurgie Infantile Plastique, CHU Montpellier, Fice

Introduction Le mosaicisme pigmentaire de type Ito (MPI) est symdrome neuro-cutané caractérisé sur le plan
dermatologique par des Iésions hypopigmentéessp@sition blaschkoide.

Objectifs de I'étude Caractériser les manifestations cliniques cutam@gmentaires des MPI, les manifestations extra-
cutanées associées en particulier neurologiquescutaisquelettiques, ophtalmologiques et les éedietl anomalies
cytogénétiques associées. Comparer ces donnéegaliex établies a partir d'une revue exhaustivéaditérature. Etablir
une corrélation entre le type d'anomalie pigmeetaira présence d'anomalies extra-cutanées sffogénétiques associées.
Matériels et Méthodesll s'agit d'une étude monocentrique rétrospeaivprospective (2002 a 2011) portant sur des enfant
atteints de MPI recrutés au CHU de Montpellier. Hesnées cliniques, radiologiques et cytogénéticiaent colligées et
comparées aux données de la littérature interreldon

Résultats26 patients atteints de MPI étaient inclus. listait une prédominance féminine, une apparitiocqué des lésions
majoritairement avant 1 an et on notait I'abserceas$ familiaux. Les lésions hypopigmentées étantipalement linéaires
(35%), unilatérales (58%) et localisées sur ledrehnles membres (46%). Les anomalies neurologi§taent observées dans
62% des cas avec un retard du développement psytbomdans 46%. Les anomalies musculo-squeletticates
ophtalmologiques étaient respectivement notées Slftset 45% des cas. Les anomalies cytogénétiqaeneprésentes dans
3 cas (15% des cas explorés).

Discussion Notre étude confirme globalement les anomaliesaexttanées (fréquence, signes cliniques et raglopies)
associées au MPI connues dans la littérature ofegiques au premier plan (62%) a type de retardé&lieloppement, mais
également musculo-squelettiques et ophtalmologigblls met en exergue l'association fréquente du 8Rl'une atteinte
neurologique en présence de Iésions hypo- et higgegmtées ou d'anomalies cytogénétiques caryotgpiges anomalies
chromosomiques du caryotype étaient observées amecfréquence moindre que dans la littérature (M8¥6us 28%),
témoignant d'un probable biais de publication.

Conclusion Notre étude confirme que le MPI est un syndromgaeutané devant conduire a un examen cliniquepteina

la recherche d'anomalies neurologiques mais égatemeasculo-squelettiques et ophtalmologiques. Uni systématique et
prolongé neuropédiatrique avec une évaluation geéadu développement neuropsychologique ainsi ge&xamen
ophtalmologique nous parait justifié. Malgré unetabilité modérée, la recherche systématique dimoenalie cytogénétique
(caryotypes sanguin et fibroblastique) apparaiisipehsable par sa valeur diagnostique mais égatgmamostique.
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LE SARCOME D'EWING CUTANE EST-IL DIFFERENT ET A-T-I L UN MEILLEUR PRONOSTIC QUE LE
SARCOME D’EWING OSSEUX : REVUE SYSTEMATIQUE DE LA L ITTERATURE

M. Delaplacé”, C. lhommet, G. de Pinieuk B. Vergief, A. de Muret, L. Machet

'Dermatologie?Oncologie,2Anatomie pathologique, CHU Tours, Tout&natomie Pathologique, CHU Bordeaux, Bordeaux,
France

Introduction Le sarcome d’Ewing (SE) ou tumeur neuroectodermigéephérique est souvent localisé dans l'os et la
mortalité a 5 ans est d’environ 55% (formes osselmmlisées et métastatiques confondues). L& w@dlla tumeur primitive
(plus de 5 cm) est un élément péjoratif et le distjo de ces Iésions profondes est souvent tdrdiflocalisation cutanée
primitive est exceptionnelle et le pronostic sembkilleur. Pourtant les SE sont traités de la mémgen, quelle que soit leur
localisation et leur taille: chirurgie large, ratfiérapie si exérése incompléte et polychimiothéraptiensive. Nos objectifs
étaient de déterminer si les SE osseux (SEO) &Hegrimitivement cutanés (SEPC) avaient des diffées épidémiologiques
et pronostiques (notamment la taille du primitifraison d’'un diagnostic plus précoce).

Matériel et MéthodesNous avons fait une revue systématique de ladiitée en utilisant la base Medline et les mots clés
« cutaneous Ewing sarcoma », « primary skin Ewimga@na », « PNET skin » et « PNET skin primary es Iséries d’au
moins 5 cas ont été incluses et analysées. Nousaampilé les résultats et réalisé une courbeidees

RésultatsSéries ont été sélectionnées totalisant 61 pat{égts médian au diagnostic 17 ans, sexe féminin) 6Z&médiane

de la taille de la tumeur était de 2,3 cm. Tousplasents avaient eu un traitement chirurgical, 69% polychimiothérapie
adjuvante, 38% une radio-chimiothérapie adjuvah@ une radiothérapie adjuvante seule. 6 patiemt®u des métastases,
4 en sont morts. La survie globale était de 93%yrddabilité de survie a 5 ans de 91% [IC95%: 83| 10'analyse en sous-
groupe n’'a pas été faite du fait de la faible nitéa

Discussion Cette étude montre des différences épidémiologigiesronostiques entre SEO et SEPC: les SEPC ant un
prédominance féminine, surviennent a un age phaftdeur taille est plus petite et le pronostit bien meilleur (91% de
survie a 5 ans contre 45% pour les SEO). Ceci gtatlié au diagnostic plus précoce des SEPC, amediamétre et un
volume tumoral plus faible.

Conclusion Le pronostic des SEPC est donc meilleur que celgiSE. Ceci pose la question suivante: aprés pvaliqué
une chirurgie carcinologique des SEPC de petitke tast-il utile de proposer la méme prise enrghajue celle des SEO,
avec le risque des effets indésirables a courbrey terme de ce type de polychimiothérapie loumigé{osuppression,
infection, fort sur-risque de deuxiéme cancer avecOR & 13).

ERUPTIONS FACIALES TARDIVES ASSOCIEES AU TRAITEMENT D’ENTRETIEN DE LA LEUCEMIE AIGUE
LYMPHOBLASTIQUE DE L'ENFANT

B. Bonniaud, G. Couillauf, A. Lassalett A. Torreld, P. Vabreb

'Dermatologie, Centre Hospitalier Universitaire déjoB, France,?0Onco-hématologie pédiatrique, Centre Hospitalier
Universitaire de Dijon, FrancOnco-hématologie pédiatrique, Centre Hospitalieivensitaire Nino Jesus, Madrid, Espagne,
“Dermatologie, Centre Hospitalier Universitaire Nilesus, Madrid, Espagne

Introduction Des éruptions faciales survenant en fin de traterd'entretien de la leucémie aigue lymphoblastid@lAL) de
I'enfant sont décrites depuis 25 ans. Leur nomlemedire cependant faible ; le réle du traitementpmsé de 6-
mercaptourine (6-MP) et de méthotrexate (MTX) aséigpecté mais I'étiopathogénie de ces éruptianeule inconnue.
L'objectif de notre travail était de préciser, patude rétrospective d'une série de patients;desctéristiques chronologiques,
topographiques, sémiologiques et évolutives de&ngstions, ainsi que les traitements proposés.

Malades et méthodedJne étude bicentrique a été réalisée portantesiedfants de moins de 15 ans en traitement dientre
pour une LAL de type B selon le protocole FRALLEDREA (6-MP & 75 mg/fj et MTX & 20 mg/mfYsem pendant 24 mois)
en France et selon le protocole PETHEMA (6-MP arfsfint/j et MTX & 20 mg/rfisem.) en Espagne. La prophylaxie de la
pneumocystose était assurée pendant toute la durigaitement par cotrimoxazole 25 mg/kg trois foés semaines.

Résultats 19 patients ont été étudiés dont 7 garcons; Iftrd'@ux présentaient une éruption survenant pénedraitement
d'entretien par 6-MP et MTX (délai médian : 5 moaprs que pour les 5 autres, I'éruption surveadirrét du traitement
(délai médian : 4 semaines). Il s'agissait d'unptérn faciale papulo-pustuleuse avec renforcerpéntoral chez 17 enfants
avec parfois une composante erythématosquameusesthit une atteinte extra-faciale chez 3 enfddte photosensibilité
était associée chez 3 enfants. Le prurit étaitristant. Un enfant présentait un chalazion de Ipipa& supérieure gauche.

La durée médiane de I'éruption était de 4 moisvdlidion était spontanément favorable dans 58%ades L'utilisation de
métronidazole topique chez 8 patients était sudi@e régression de I'éruption chez 62,5% d'enixe lees cyclines, utilisées
chez 2 patients, n'ont entrainé la régressiorédegpttion que chez I'un d'entre eux.

Commentaires Nous rapportons 19 observations d'une éruptioialtastéréotypée chez des enfants traités pour détype
B. La fréquence de cette éruption est mal défin@snprobablement sous-estimée car elle a rareméntapportée. Elle
présente des analogies avec la rosacée infantidep&ut s'associer a une atteinte extra-faciatewete photosensibilité qui n'a
toutefois jamais donné lieu a des explorations ghiotogiques. Deux profils évolutifs s'observeliuption survenant soit en
cours de traitement d'entretien par 6-MP, soitgjagirés son arrét. Elle nous semble devoir étigorége a ce traitement. La
photosensibilité peut étre mise sur le compte dexeité directe des 2 molécules, ce qui n'ex@itputefois pas le long délai
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d'apparition ni la survenue possible apres l'aftémmunodépression induite pourrait aussi entnailae prolifération de
demodex, responsable de démodécidioses cutanéegwpgies chez des enfants immunodéprimés. Eifpgurrait s'agir
d'une manifestation de reconstitution immunitaia@gsiles cas qui surviennent a l'arrét du traitententonnaissance de cette
éruption contribue a une information et une priselarge optimale de I'enfant traité pour LAL.

Références

- Kirk JA, Rogers M, Menser MA, Bergin M, Dalla-PrzL, Stevens MM. Unusual skin rash following witidal of oral 6-
mercaptopurine in children with leukemia. Med Pé&diancol. 1987;15:281-4.

- Shaw NJ, Eden OB. Skin rash after completiorhefdpy for leukemia in childhood. Pediatr Hematot@l. 1989;6:31-5.

HEMANGIOMES RESISTANTS AU PROPRANOLOL

S. CAUSSE, E. PUZENAT, A.C. BURSZTEJN, C. ESCHARD,MAHE, A. MARUANI, J. MAZEREEUW-HAUTIER, J.
MIQUEL, J.F. STALDER, S. BARBAROT

Hémangiomes résistants au propranolol.

S. Causse E. Puzendt A.-C. Bursztejn AG, C. Eschary E. Mah&, A. Maruanf, J. Mazereeuw-HautigJ. Mique¥, J.-F.
Staldet, S. Barbardt

'CHU Nantes?CHU Besancon® CHU Nancy,’CHU Reims,’CHG Argenteuil °CHU Tours,’CHU Toulouse?CHU Rennes,
pour le Groupe de Recherche Clinique en DermatelBgdiatrique

Introduction Le propranolol, ur-bloquant non sélectif, est un traitement extrén@naéficace des hémangiomes infantiles
(HI). Aucun travail n'a étudié spécifiguement les d'HI résistants a ce traitement. L'objectif eitecétude était de rapporter
notre expérience des cas d'hémangiomes résistaptepranolol.

Patients et MéthodesEtude nationale observationnelle, rétrospectivaltiocentrique menée de février a juin 201 1. Ot ét
inclus tous les cas d’hémangiomes cutanés résssanpropranolol observés depuis 2007 par les nesmiwm groupe de
recherche clinique en dermatologie pédiatriquerdsistance au propranolol était définie en fonctler’age par I'absence de
réponse thérapeutique attendue (poursuite de issarce de I'Hlen phase proliférative ou absennealiution en phase post
proliférative) aprés au moins 6 semaines de tratgmer os a la dose minimale de 2mg/kg/j. PouHleglcérés, la résistance
était définie par l'absence de cicatrisation dé&dhation aprés 3 mois a la dose de 2mglkgltt. Pous les cas, les
caractéristiques cliniques du patient (sexe, &ged, poids de naissance, antécédents notables),gaie de 'hémangiomes
(Age d'apparition, localisation, type, taille, rexathe éventuelle de glutl) et de la prise en chéngeapeutique ont été
recueillies dans les dossiers.

Résultat Depuis 2007, les participants ont déclaré avaités 532 cas d'hémangiome par propranolol. Doageésistants au
propranolol de 8 centres ont été inclus dans Et{8J2%). Onze cas étaient des filles, 3 étaiest @dants prématurés
(moyenne 29,6 SA, 4 termes non communiqués), 8rétdies hémangiomes congénitaux. Quatre hémangiétaest situés
sur le corps, 8 sur la face ; 3 étaient ulcérésétait un Hl segmentaire en barbe. Neuf hémangidgitaent de type mixte, 2
superficiels et 1 profond. La taille médiane éthat3,75 cm (de 1,6 a 20 cm ; 2 non connus). L'egiva de Glut-1 dans la
peau n'a été étudiée que dans un cas d'HI : elepéisitive. Aucun enfant n'avait recu de traitatrentérieur au propranolol.
Une poursuite de la croissance de I'HI en phaddduative était rapportée pour 4 cas (Age moyedétmut de traitement : 2,3
mois) alors qu'une absence d'involution a la plpase proliférative était notée pour 5 cas (Age made début du traitement :
18 mois). Deux cas ont nécessité un traitementvadjupar corticothérapie générale, permettant wmnd évolution. Pour
tous ces cas il n y a pas eu d'effet indésirablersénoté.

DiscussionSeuls 12 cas d'’hémangiomes résistants au proplamalété recueillis dans cette étude. Cette stnagst donc
rare (2,2% des hémangiomes traités par propraaales notre étude). Un quart de nos cas étaienHtedcérés: malgré
l'efficacité globalement satisfaisante du proprahdhkns les HI ulcérés (1), l'ulcération pourrdreéun facteur de risque de
résistance au traitement. Un quart des cas étd@nhémangiomes congénitaux: malgré plusieursapgortés d'efficacité du
propranolol dans les hémangiomes congénitaux, tilceanu que cette entité est différente des HI. hémangiomes
congénitaux de type NICHNnOn involuting congenital hemangiojngourraient étre plus fréquemment résistants au
propranolol que les HI. Enfin, la moitié des caaitédes HI non ulcérés. Parmi ces cas, aucun pelifiique particulier de
résistance au propranolol ne semble se dégagerndires étude : nous avons observé notamment deéskstants en phase
post proliférative mais aussi en phase proliféetlvobservance des parents n'a pas été évalusendaa étude.

Référence(1) Saint-Jean M, Léauté-Labréze C, Mazereeuw-ldauti et al. Propranolol for treatment of ulceratddntile
hemangiomas. J Am Acad Dermatol. 2011;64:827-33.
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CAS CLINIQUES

HEMANGIOME INFANTILE ULCERE D’EMBLE : TRAITEMENT LO  CAL PAR TIMOLOL
V. Canté, S. Prey, L. Pham-Ledary E. Imbert, F. Boralevi, C. Léauté-LabréZe
'Dermatologie pédiatrique, CHU de Bordeaux, Borde&uance

Introduction L'hémangiome infantile (HI) est la conséquence d’néoangiogenése en réponse a des phénoménesqugsoxi
ante ou perinatals. L'ulcération, favorisée par hgpoxie locale, est la complication la plus fréofige mais il est rarement
inaugurale dans I'histoire naturelle de I'HI. Naapportons 2 cas d' HI du siege, ulcérés d'embléeaités localement par le
Timolol, avec une efficacité spectaculaire.

Observations Un nouveau né de 24 jours présentait depuis 4 jonesulcération isolée de 14 mm sur la fesse dpste
profonde, non nécrotiqgue. On remarquait par a#leun anneau périphérique érythémateux, violacé.

Le second présentait une ulcération périanale dmrd0évoluant 12 jours de vie. Initialement, le cerétait nécrotique, les
bords |égérement surélevés, puis un anneau érgtkém était apparu en 7 jours a la partie infégeldans les 2 cas,
I'nypothése d'un HI ulcéré d’emblée a été évoquée.

Le traitement a consisté en 'application de bé&abant local : Timolol collyre 0,5 % LP, 2 /jougus occlusion. Apres 7
jours pour le premier et 21 jours pour le secoped, Ulcérations avaient totalement cicatrisé. Aureeon notait un aspect
cicatriciel et en périphérie, 'anneau érythématalixspect vasculaire. Le traitement a été pourpisqu’a I'age de 6 moais. |
n'y a pas eu de récidive.

RésultatsDans ces 2 cas, I'HI se présentait en période riéleneomme une ulcération isolée, mais une cotkeratsculaire
périphérique était évocatrice du diagnostic. Lesrpers cas d’HI périanals ulcérés d'emblée onpébdiés par Rekant et al.
en 1972, puis, 5 autres cas ont été rapportésdagetraitements variés. En 2008, I'effet bénéfiquepropranolol per os sur
les HI graves a été mis en évidence, 3 publicatiénentes soulignent son intérét dans les HI uicd»é plus en plus, les
bétabloquants locaux sont utilisés sur les HI deeptaille afin de limiter les risques du traitemhsystémique. Il peut paraitre
paradoxal d'utiliser un bétabloquant local sur utegration, compte tenu de son effet vasoconstrictaais les bétabloquants
ont aussi un effet protecteur sur le stress hyp@xin contrdlant le complexe HIF (hypoxicinducifaetor) ; dans le cas d’'un
HI ulcéré I'hypoxie étant probablement un facteétedminant d’aggravation, la pénétration rapidebdtabloquant dans le
derme expliquerait I'efficacité spectaculaire.

ConclusionLa présentation sous la forme d’une ulcération tém de I'HI est inhabituelle et peut faire erediagnostic et
donc retarder le traitement adéquat. La colleatyghémateuse autour de I'ulcération est un bonesan faveur de I'HI. Les
bétabloquants locaux, sont une alternative intéressau propranolol per os dans les HI ulcéréséiation facilitant la
pénétration de I'agent actif dans le derme.

MYCOSIS FONGOIDE HYPOPIGMENTE CHEZ UN ENFANT : A PR OPOS D'UN CAS ET REVUE DE LA
LITTERATURE

O. Yélamos-Pena, P. Garcia Muret, L. Puig-Sanz

Service de dermatologie, Hopital de la Santa Ci®ant Pau, Barcelone, Espagne

Introduction Le mycosis fongoide (MF) est rare chez les enfahtxlolescents, bien que ce soit le lymphome éuplus
fréquent, comme chez les adultes. La variante hgpmgntée de mycosis fongoide (MFH) est caractéustides enfants
surtout de peau brune. Nous présentons un garcdrl @ms avec des macules hypopigmentées qui memitran examen
histologique de MF et qui au long du cours de stadia a présenté des cellules de Sézary circuldi®é}, mais aussi une
réponse compléte au traitement par PUVAthérapigrobos de ce cas nous faisons une revue de latitté récente du MFH
dans I'enfance, en portant une attention parti@iBda présence de cellules atypiques circulaites ces malades.
Observation Depuis juin 2007 un gargon de 7 ans et de peanmebpuésentait des macules légerement érythématetises
squameuses sur le tronc, la face et les bras, ddsguavec le temps devenaient des macules hypepiges
asymptomatiques. Il avait été diagnostiqué de ipgis alba ayant recu différents traitements sanarge réponse.

En 2009 I'examen histologique d'une nouvelle mabyj@opigmentée de la fesse gauche montrait unéféuedlon clonale
atypique de lymphocytes T CD4+ et CD8+, avec demis vasculaires, cedéme dermique, dégénératio@ntitde, sans
épidermotropisme evident. Malgré l'absence hisiglog) de constatations manifestes de MF, la clinigupportait le
diagnostic de MFH, et un traitement avec clobeta&05% et heliothérapie a été prescrit, avec unené&oréponse
thérapeutique sans apparition de nouvelles légiendant 1 an.

En septembre 2011 il a présenté progressivemenbdeelles macules hypopigmentées aux fesses, suissebes et bras
droit. Il a suivi un traitement avec expositiona® et application d'acétonide de triamcinolori®€,Un mois plus tard, dans
les tests sanguins de routine, on a détecté 7%lldes de Sézary circulantes, sans adénomégadenstorganomégalie. On a
intensifié alors le traitement avec PUVAthérapi¢aerolimus 0,01% aboutissant a une réponse coenpigtc disparition des
taches hypopigmentées deux mois apres.

Commentaires Les formes cliniques du MF chez I'enfant sont migjimement représentées par des maculgselques fois
par des papules ou des plaques plus ou moingréefilf le MF hypopigmenté étant une forme sur-reptég? (12 & 24%
selon les séries. 75% de ces patients se présentenstade 1B L'age de début des lésions est environ de 9naais, I'age du
diagnostic se retarde a 13 grsar il est souvent difficile & faire. Devant unfant avec des |ésions hypopigmentées on pense
frequemment d'abord a une pytiriasis alba, a uhgatou bien a un lichen scléreux. Cependant ifag pas oublier le MFH
dans les diagnostics différentiels des taches hgpmmtées de I'enfant ou l'adolescent.
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La présence de cellules de Sézary chez ces madatielifficile a interpréter. La progression du Mé&rs un syndrome de
Sézary, ainsi que sa transformation en lymphome T & grandisle$ ont été trés rarement décrits. En plus, le syndrdene
Sézary primaire survenant dans l'enfance est utediearés exceptionnefl@ D'aprés les classifications les plus récentes la
MFH du patient présenté se classe dans un stadéndduant un bon pronostic au temps présent

En conclusionNous présentons un garcon qui débute a I'dgeates Avec des lésions en forme de macules hypopigesen
mais ce n'est que deux années aprés que le disgdestiFH est retenu. La présence de 7% de celideSézary circulantes
au cours de sa maladie peut étre ou peut ne maaréfacteur de mauvais pronostic. Les données littélrature concernant le
pronostic des MF de I'enfant sont contradictoir®sule une surveillance continue et étroite de cladeanous donnera la
réponse a ce sujet.
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L’ACITRETINE : UN TRAITEMENT EFFICACE DES MANIFESTA TIONS CUTANEES DU SYNDROME DE
COSTELLO ?

M. Bollaert, B. Leheup, J.-F. Cuny, A. Barbaud, J.-L. Schmutz A.-C. Bursztejh

'Dermatologie?Génétique, CHU NANCY, Nancy, France

Introduction Le syndrome de Costello (SC) est un syndrome pdfgnmaatif lié a des mutations hétérozygotis novodu
géneHRAS Nous rapportons le cas d’'un jeune homme présentasyndrome de Costello dont les manifestatianarges
ont pu étre améliorées par des topiques a l'urée étaitement par acitrétine.

Observations Un jeune homme de 18 ans présentait un SC avediomufaGlyl2Ser du génelRASdiagnostiqué devant
I'association d’'un hydramnios, d’'une macrosomiecangtard de croissance dans les premiers moisejelvine cardiopathie
et d’'une dysmorphie faciale caractéristique. Caepatprésentait des naevi dermiques, des lésiopdlqaateuses péri-
nasales, génitales et péri-mamelonnaires, un agpacanthosis nigricans cervical postérieur et -pémbilical et une
kératodermie palmo-plantaire jaunatre et maloderabin traitement local par creme a l'urée 10% péaiiel’évolution
favorable de I'acanthosis nigricans et une améimmaplus discréte de la kératodermie palmo-plaetdun traitement par
acitrétine a faible dose (10 mg/j) était partietdiment efficace sur la kératodermie palmo-plamtainis également sur les
Iésions papillomateuses et verruqueuses avec umehiolérance clinique et biologique.

DiscussionLe SC appartient aux RASopathies. Les manifestat@mranées du SC sont nombreuses : un excés deapeau
niveau des extrémités, des plis palmaires et/ontgl@s prononcés, des cheveux fins, bouclés gacfairsemés, des zones
d’hyperkératoses, un acanthosis nigricans, unerpigraentation cutanée localisée ou généralisée dyaplasie unguéale et
enfin des papillomes. Les mutations HRAS seraient responsables (1) de la perte d’ElastmliBg-Protein a la surface
cellulaire des fibroblastes par accumulation dendhagitines sulfates entrainant un défaut de reggctie cette tropoélastine
chaperonne, (2) d'une sécrétion défectueuse deodtagtine insoluble, (3) d'une élastogénése anaernedl (4) d'une
augmentation de la prolifération cellulaire ; pdisine surexpression de cytokines et chémokines ameconséquence un
défaut de synthése des composants de la matricacebtilaire par les fibroblastes et enfin, un pngement du signal
d’'activation de la voie PI3K/AKT en réponse a 'EGEes manifestations cutanées peuvent occasionmer géne
fonctionnelle et esthétique. A notre connaissaageyn traitement n'a montré son efficacité pourlés®ns.

Conclusion Nous présentons une observation rare de SC pouell&ss manifestations cutanées ont pu étre comagitiEment
améliorées par des traitements kératolytiques tmsigt systémiques.

EFFICACITE DU RITUXIMAB DANS UN CAS DE PEMPHIGOIDE CICATRICIELLE DE L'ENFANT

E. Bourrat’, R. Blondé, A. KonquP, C. Le Rou%, M. Bagot, A. Fayé, C. Prost

'Dermatologie, Hopital Saint LouiéPédiatrie Générale, Hopital Robert Debré, Pd@spinet de dermatologie, Saint Denis,
“Dermatologie, Hopital Avicenne, Bobigny, France
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Introduction Les dermatoses bulleuses auto-immunes (DBAI) dmration dermo-épidermique (JDE), en dehors de la
dermatose a IgA linéaire (DIGAL), sont exceptioteelchez I'enfant. Nous rapportons un cas de pegojide cicatricielle
(PC) chez une enfant de 6 ans traitée par rituximab

Observations F, 6 ans, triplette d'un couple d’'origine haitieneensultait pour des bulles diffuses, tenduesispogition
annulaire survenant sur peau saine ou sur desrgéageticariens, prédominant au visage, dans kasdy plis de flexion et aux
extrémités des membres, hyperalgiques (antalgidagsalier 3) avec présence de grains de miliumtéBoles muqueuses
malphigiennes étaient atteintes. L’histologie maittune bulle sous épidermique, I'lFD des dépdtédires en IgG, IgA et C3
sur la JDE, I'lIFI était positive au 1/1000 sur odsage de singe, au plancher du clivage sur peaéecipar NaCl (SSS).
L'immunomicroscopie électronique (IME) montrait déép6ts immuns trés épais dans la lamina lucidg, (klr la lamina
densa (LD), les fibrilles d’ancrage, un clivage sléamLL avec dépdts exclusivement au plancher hage. Les ELISA et le
Western Blot (WB) étaient négatifs pour les anteeBP230, BP180 et le collagene VII. Compte teniadgvérité de cette
DBAI, de la résistance a la dapsone (2 mg/kg/jetrd’'un contexte socio-familial défavorable, unleyde 4 perfusions de
rituximab était proposé avec une rémission comg@éeanois (18 mois de recul).

DiscussionAprés avoir évoqué cliniquement un diagnostic d&AIL ou d'épidermolyse bulleuse acquise inflammatadelui
de PC probablement a laminine 5 a été finalemeéntedenu sur les données de I'IME et de I'IFI $8,jui doivent donc étre
réalisées avec les ELISA et le WB dans la mesurgadsible dans toutes les DBAI de I'enfant. Enteffatteinte muqueuse
qui est plus fréquente au cours de toutes les Diglk épidermique chez I'enfant que chez l'adulestpas un bon élément
d’orientation diagnostique et est potentiellemeds grave.

Le choix du rituximab s’appuie sur le rationnel m’'blocage sélectif de la production d'anticorpshpgénes et sur une
efficacité dans la PC déja publiée. Sa prescriptiopremiére ligne du traitement immunosuppresssiuici rapportée pour la
1°*fois dans cette indication avec un rapport effiédimlérance optimal amenant a rediscuter la pticeette molécule dans
le traitement des DBAI sous épidermiques avecradenuqueuse sévere.

Conclusion Cette observation souligne les difficultés diagimpsts des DBAI sous épidermiques avec atteinte eusp
quelque soit I'age. Elle montre une parfaite taléeaet une efficacité rapide, compléte, durableitiximab dans un cas de
PC de I'enfant.

MASTOCYTOSE CUTANEE TRAITEE AVEC SUCCES AVEC IMATIN IB MESYLATE

K. Vander-Hulst, M. Morrert, M. Renae?, M. Debiec-Rychér A. Vanderauwera A. Uyttenbroeck

'Département de Dermatologie, UZ Leuven, Belgigé@gpartement d'Oncologie pédiatrique, UZLeuven, Belg
*Département de Génétique, UZ Leuven, BelgidDépartement de Pédiatrie, Hopital St Augustinudriji/i Belgique

Introduction Nous voulons montrer que l'imatinib est un tragempossible pour traiter les mastocytoses cutadifeses
graves, a condition que le patient ait une mutadioigene KIT sensible a I'imatinib.

Observation Une fille de 11 mois présentait depuis I'dge dadis des éruptions périodiques avec lésions érydleuses,
bulleuses et prurigineuses, principalement surdect la téte et la partie supérieure des brasidiee de Darier était positif.
Les éruptions graves étaient souvent accompagnéesuidnfection et parfois d'infections graves (hedpires, gastro-
intestinales) nécessitant une hospitalisation.

L'immunohistochimie et I'histologie d'une biopsietanée ont confirmé le diagnostic de mastocytosanée diffuse. Un
traitement oral avec ketotifen, cromoglycate digadi et ranitidine et une corticothérapie localéefdclasse 3) n'avaient pas
pu empécher de nouvelles éruptions graves.

L'échographie abdominale, les analyses sanguinda biopsie médullaire étaient normales, a partryatase qui était
fréqguemment élevée. Une mutation du gene KIT daxen 8 fut détectée dans la peau mais pas dasente ni la moelle
osseuse, ce qui indique une mutation somatique.

Un traitement a l'imatinib 100mg par jour fut igitavec une rapide amélioration des lésions. Aprésniaines, les Iésions
étaient guéries, laissant des milia et des hypemigations. Le traitement était bien toléré etyilavait pas d'exacerbation.
Aprés 4 mois sans lésions, la dose est actuellediemuée progressivement en espérant pouvoirearrét

CommentairesLa mastocytose cutanée diffuse est une formedmmastocytose cutanée. On suppose que c'est Uadiena
clonale, causée par une mutation qui active KITgpéeur type tyrosine kinase). Quoiqu'une régresegrs |'age de 3-5 ans
soit habituelle, des complications graves peuventesir nécessitant des hospitalisations ou pouwveithe entrainer la mort :
choc hypovolémique, leucémie a mastocytes, hémesgagastro-intestinales, cachexie. Pour cette maisptraitement nous
semble justifié.

Nous avons choisi un traitement avec imatinib glgune corticothérapie générale parce que neatiierie a une mutation
sensible a lI'imatinib et par peur d'infections g@sgue nous risquons avec les corticostéroides.

Imatinib mesylate est un inhibiteur de tyrosinease type Il et peut donc réprimer la prolifératiogilulaire et induire
I'apoptose. Les effets secondaires sont raresardrete croissance, cardiotoxicité, hépatite et devse (Stevens Johnson
syndrome), ...

Conclusion Quoique la mastocytose cutanée diffuse ait unessgn spontanée, des complications graves pesuargnir et
méme entrainer la mort. Pour cette raison, unemant nous semble justifié. Quand une mutationilsiena I'imatinib est
détectée, ce traitement est un bon choix. Dessefftondaires graves sont rares.
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DERMATOSE INFLAMMATOIRE OBSERVEE DANS LES RASOPATHI ES: CARACTERISATION
HISTOLOGIQUE ET IMMUNOHISTOCHIMIQUE

N. Bibag, N. Jonc&. M. Taubet. M. Simor. J. Mazereeuw-Hautiéf

'Service de Dermatologie, CHU Toulous#,aboratoire CNRS. UDEAR, ToulouséService d'Endocrinologie, CHU
Toulouse, France

Introduction Les rasopathies constituent un groupe de syndrgémdétiques dysmorphiques dus a des mutations tpdan
des génes intervenant dans la voie RAS/MAP kind$ef comprenant en particulier le syndrome cafd@e-cutané, le
Costello et le Noonan. Une atteinte cutanée inflatoime a été rapportée dans les rasopathies maisaractérisée. Nous
rapportons la caractérisation clinique, histologigimmunohistochimique de 3 enfants.

Matériels et méthodesLes patients atteints de rasopathies suivis dastsee n"CHU ont été étudiés cliniguement et
biologiquement. Une analyse moléculaire a été géali A l'aide des biopsies cutanées, ont été ééalisne étude en
microscopie optique et une analyse immunohistocfumi utilisant des marqueurs perturbés dans les aleses
inflammatoires communes (filaggrine (FLG), claudinéCLDNI), ifapsoriasine (FLG2), et late cornifietdvelope protein 6A
(LCEGA).

Résultats 3 patients ont été inclus. Tous présentaient d#cédents familiaux d'atopie. La dermatose émpaeue dans les
premiers mois de vie sous la forme de Iésionsnmfl@toires eczématiformes trés prurigineuses etittargtes ayant tendance
a la surinfection. Les Iésions se localisaient@palement au cuir chevelu, visage, pieds, creplifgs et a la face interne des
coudes pour les patients 1 et 3, avec des lésieagtendues a plus de 750/0 de la surface colgadrel patient 2 présentait
des lésions similaires mais moins inflammatoiresmatins étendues (creux poplités et nuque). Les deorticoides
amélioraient la dermatose chez les patients 2 Atl@ biologie, il existait une hyperéosinophilieez les 3 patients. Le patient
1 présentait une élévation des IgE totales (7159nllJlainsi que des IgE spécifiques (acariens engtes de chat). Des
mutations étaient retrouvées : géne BRAF (patigrngedne SHOC?2 (patient 3).

Chez les 3 patients, I'histologie montrait un aspeenmun d'hyperkératose et d'infiltrat inflammegopérivasculaire. Les
patients 1 et 2 présentaient de plus une acantboseparakératose et une spongiose. En immunohist@; le marquage de
la FLG était diminué par rapport a la peau nornadleestait péri-nucléaire. L'expression de la CLEMIit augmentée. Le
marquage de la LCEGA protéine était diminué, étendplus d'assises cellulaires. Le profil de &RLétait variable avec un
marquage intense, intracellulaire et cantonnécalzhe cornée chez le patient 1 et un marquage mulashez le patient 2.
DiscussionNous rapportons |a”f caractérisation immunohistochimique de la derneatoammatoire des rasopathies. Cette
dermatose présente des similitudes avec la demn@tipique (tendance aux surinfections, atopieli@miet spongiose) ou le
psoriasis (marquage LCE6A diminué). Par contrerékistance aux dermocorticoides et au Protopic themtient 1, le
marquage CLDN1 augmenté et le marquage FLG2 atgpigusont en faveur ni d'une dermatite atopiqud‘um psoriasis.
Malgré les similitudes cliniques, histologiquesiremunohistologiques observées chez nos 3 patiantss avons noté des
différences inter individuelles pouvant étre refasi soit € une corrélation phénotype/génotype dsdés genes modificateurs.
Conclusion L'atteinte cutanée des rasopathies n'est pas nwpbm mais pourrait cependant correspondre a umeatiese
inflammatoire spécifique. L'étude de cas suppléniszg pourrait permettre de conforter nos obsemati Une meilleure
compréhension de cette dermatose pourrait perntéitientifier un traitement adapté.

ReferencesTidyman WE, Rauen KA. The RAsopathies: developadesyndromes of RaS/MAPK pathway dysregulation.
Curr Opin Genet Dev 2009;19:230-6.

HEMANGIOENDOTHELIOME KAPOSIFORME TUMORAL REVELANT U NE LEUCEMIE AIGUE
LYMPHOBLASTIQUE B

F. Fichet, C. Escharl D. Zachaf, A. Babik, P. Bernary| F. Grang®

'Dermatologie, CHU?Anatomie pathologiquéPédiatrie, CHU, Reims, France

Introduction L’hémangioendothéliomekaposiforme (HK) est une tumeasculaire rare du nourrisson. Le risque magstir
I'apparition d’un syndrome de Kasabach-Merritt (SK&hgageant le pronostic vital. Nous rapportorsakeexceptionnel d’'un
HK révélant une leucémie aigue lymphoblastique (LBL

ObservationsLéo 5 mois présentait un placard induré d’aspegtoamateux, chaud, indolore sur I'avant-bras et agmgpant
de volume depuis la naissance. L'examen cliniqueabivait une paleur cutanéo-muqueuse et des hénesta@utanés. Le
diagnostic de SKM était évoqué malgré une hépataliggt une volumineuse splénomégalie inhabitueléas ce syndrome.
La biologie révélait une anémie a 48 g/l, une thsopénie a 9 G/I, une hyperleucocytose a 529 Git 8086 de blastes, un
TCA normal, un TP & 66%, des D-Dimeéres augmen9%&mg/l, des LDH augmentés a 2101 Ul/L.
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La biopsie cutanée montrait de vastes lobules Vaises contenant des cellules endothéliales fusiésr cohésives entourant
des amas de globules rouges. Ces cellules étalatit-Gprenaient parfois un aspect épithélioides’gttriquaient avec un
infiltrat lymphocytaire diffus atypique trés densearqué par l‘anti-TdT et I'anti CD79a, corresportda@ndes cellules
lymphoblastiques B.

L'étude du sang périphérique et le myélogramme inoafent une LAL pro B avec prolifération blastiqueajeure et
positivité des marqueurs CD13 et CD15, I'étude ggtetique montrant un transcrit AF4-MLL en rappavec une
translocation t(4;11) (g21;923) confirmée par leyotype.

Il s'agissait donc d’un HK associé a une LAL B.

Un traitement par prednisolone (PRE) et méthoteedslfT X) intrathécal, puis cyclophosphamide, arawyfARA), injections
intrathécales doubles (ARA-PRE et MTX-PRE) et mptopurine (protocole interfant 2006) permettait ld&nir une
rémission hématologique compléte. Parallelemenwvdkime de I'HK régressait de plus de 80%. L'indioat d’'une
transplantation de cellules souches hématopoiétiéiat ensuite retenue.

DiscussionNous rapportons le premier cas d’'HK associé a ule B. L'HK avait un aspect a la fois inflammatoiet
tumoral et s'associait a une thrombopénie, évoquanSKM. L'étude du sang et de la moelle a rapidgnmnduit au
diagnostic de LAL. L'examen histologique de I'angie a montré un aspect composite, avec un profilctéristique d’'HK
intriqué avec une prolifération blastique tumordl®t aspect n'était pas celui d’'une simple contation passive par les
cellules sanguines, mais évoquait plutét un recnaté actif des cellules tumorales sur le site H&) qui pourrait avoir été
favorisé soit par la répartition des flux sangsoi par des molécules d’adhésion spécifiques.

ConclusionUn HK simulant un SKM peut révéler une LAL.

MANIFESTATION SEGMENTAIRE DE TYPE 2 DU SYNDROME DE GORLIN VERSUS SYNDROME DE
HAPPLE-TINSCHERT

I. Riverd, D. Camacht M. Truchueld, A. Hernandez-Martih |. Colmenerd, R. Happlé, A. Torreld.

!Service de Dermatologie, Hospital Infantil del Niflestis, Madrid, EspagriService de Dermatologie, Freiburg University
Medical Center, Freiburg, Allemagne.

Introduction Le syndrome de Gorlin est une maladie génétiquequuée par des mutations du géne PTCH, qui petsierst
anomalies cranio-faciales, des kératokystes odéntsy des pits palmo-plantaires et un développermpeitoce des
carcinomes basocellulaires. Nous rapportons leddas patient avec antécédents familiaux du syndrdeeGorlin, qui
présentait des lésions hamartomateuses et atragshigudes carcinomes basocellulaires distribuéerlg des lignes de
Blaschko, avec un phénotype évoquant dans un preéem®s le syndrome de Happle-Tinschert qui repitésene maladie
dans laquelle on n'a jamais trouvé jusqu'ici unéatian PTCH.

Observation Une jeune fille de 12 ans présentait des |ésiotsnées depuis la naissance, lesquelles sont sestiges. On
lui a excisé aussi un keratokyste odontogéne dé dbdit de la machoire. Son péere et sa grand-maternelle ont des
antécédents des multiples carcinomes basocellslatedes keratokystes odontogénes. L'examen pleysigpntrait de
multiples papules du couleur de la peau, lissespwfon 2-5 mm, situées aux membres supérieur fétiéur droits,
distribuées le long des lignes de Blaschko. Au anvealmo-plantaire elle avait des lésions déprintieda méme taille,
également disposées de facon linéaire. Dans Iaeuimite elle a montré une zone avec hypertrich®se le c6té droit du
visage il y avait une plaque d'environ 5 cm de é@e) de morphologie géographique, bigarrée, eegibla joue et la
paupiéere inférieure droites. A l'oeil droit on apgait une lésion compatible avec un lipodermoideistologie des 3 Iésions
cutanées (visage, dos du pied droit et jambe Jraitété de carcinome basocellulaire. Au visagea @ussi apprécié des
composants hamartomateux collagénes et des fibussulaires lisses.

Commentaires Ce phénotype évoquait tout d'abord le SyndromeHdpple-Tinschert. Cependant il était associé aux
antécédents familiaux de Syndrome de Gorlin et présence d'un kératokyste odontogeéne, faits d@siggu'on n'a pas
observé dans les cas de Syndrome de Happle-Tinsdéerits jusqu'ici. Notre patiente présentait éalité une forme de
mosa'icisme type 2 de Happle du Syndrome de Gorlin.
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SYNDROME DE DESQUAMATION CONTINUE DE LOCALISATION P ALMAIRE ET PLANTAIRE
M. Morren, D. Gijbels.
UZ Leuven, service de dermatologie, Kapucijnem&&B000 Leuven, Belgique

Introduction Le syndrome de desquamation continue de localisgtalmaire et plantairea¢ral peeling skin syndrome
APSS) est une maladie autosomique récessive tres caractérisée par une exfoliation superficiellec des bulles
superficielles et des érosions sur les mains gbitxds. Le niveau de séparation est a la jonctireda couche granuleuse et
la couche cornée. Les symptdmes apparaissent gés &p naissance ou dans la petite enfance. Liatifol peut étre
déclenchée par la chaleur, 'humidité et le frottetnLes lésions guérissent sans cicatrice. APE&esée par des mutations
dans le TGMS geéne, codant la transglutaminase-3H)GTGM5 est largement exprimé dans I'épidermeseimpliqué dans
la protein reticulation APSS peut ressembler a I'épidermolyse bulleusglsi (EBS). EBS est une maladie autosomique
dominante (trés rarement autosomique récessivey, ldgplupart des cas causée par des mutationdalgase des kératines 5
et 14.

Observation Deux patients, frére et sceur, agées respectiveteehiet 3 ans se sont présentés a la consultatemdes bulles
superficielles et des érosions sur les mains epieds, présentes depuis quelques mois aprés sasamae. Les facteurs
aggravants étaient la chaleur, I'humidité et l& poslongé de chaussures. Les lésions du garcdmsains prononcées parce
qu'il ne marche pas encore. Il n'y a personne kafasnille avec des Iésions similaires.

On a envoyé les enfants au service de génétiquaihanpour chercher une mutation dans les génes T&&tatine 5 et
kératine 14. Chez la fille un test sanguin génétiguévélé une mutation homozygote dans le TGMSjtaud'épissage de la
transition exon 7-intron 7 (c.[1001+2_3delTcl + (16-2_3del TG]). Cette mutation homozygote n'a paoe été décrite,
mais est probablement la cause de la maladie.dteerehe génétique chez le garcon est encore es.cour

Le traitement a consisté d'information sur la malagurtout d'éviter la formation des bulles sup@iles (chaussures
adaptées, mesures pour éviter la chaleur et laghation). Nous avons recommandé de désinfectde etécher les bulles
avec de I'lso-Bétadine et par I'application d'ureme avec de l'oxyde de zinc.

Commentaires L'histoire familiale pointait une maladie autosgome récessive. Les deux possibilités qui restataient le
syndrome de desquamation continue de localisatdmaire et plantaire ou une forme récessive ramgidermolyse bulleuse
simplex (avec un déficit de plectine). La surveplgbt d'érosions que de bulles fermées nous dbanai préférence pour le
syndrome de desquamation continue de localisatitmaire et plantaire. Dans une publication récé2itéa ressemblance des
avec une épidermolyse bulleuse simple a été sadigNos observations soulignent I'importance dedaerché génétique
pour élucider un probléme de diagnostic chez ntiemia et aussi pour connaitre le risque de leuttg'$ enfants.

Références
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UNE NOUVELLE MUTATION DANS LE GENE CDSN EST RESPONSABLE DU « PEELING SKIN DISEASE »
CHEZ UNE PATIENTE ORIGINAIRE DU MAROC

E.-A. Lecleré, J. Mazereeuw-Hautit?® N. Bibag, M. Simort, G. Serré N. Jonca

1UDEAR, UMR5165 CNRS / U1056 INSERM/ Université Touse Il1,>Centre de Référence des Maladies Rares de la Peau,
3Service de Dermatologie, Hopital Larrey, Toulousence

Introduction Le « Peeling Skin Disease » (PSD, MIM 609796) deeeling Skin Syndrome » de type B, appartient a un
groupe hétérogeéne d'ichtyoses rares monogéniqued?3D se présente cliniquement sous la forme dargihrodermie
généralisée avec desquamation superficielle comti@ette anomalie est associée a un prurit et atopée. Il a récemment
été montré qu’'une mutation non-sens du géne coglaut la cornéodesmosin€DSN, p.K89X, est a l'origine de cette
génodermatose. Ces données ont été confirméesdaantification d’une seconde mutatidbDSN p.G249VfsX40, chez un
patient israélite. Nous décrivons ici une nouvalligtationCDSNresponsable de cette pathologie.

Observations Une fillette 4gée de 8 ans, née de parents consengains, présente depuis la naissance une deatjoam
superficielle de la peau de I'ensemble du corpsteGaomalie cutanée s’associe & un prurit féro@esemniant. Sur le plan
biologique on note un taux d’IgE sériques élevé @28 Ul/ml (N<44)). L’analyse d’'une biopsie de peéuele un épiderme
acanthosique avec une hypergranulose et une caachée hyperkératosique présentant de larges zindgcollement. Le
séquencage de 'ADN génomique révele une nouveliation non-sen€DSN p.P252LfsX37, due a la délétion homozygote
d’'un nucléotide en position 754 de la séquence medaonduisant & un décalage du cadre de lectuad’ &parition d’un
codon stop 111 paires de bases aprés la délétiamalise immunohistochimique réalisée a 'aide dexdanticorps dirigés
contre différentes régions de la CDSN montre quedééine tronquée est totalement absente de lageaotre patiente.
DiscussionDe facon intéressante, une autre maladie monogéragsociée a des mutations non-SeBSNa été décrite,
I'hypotrichose simple du cuir chevelu (HSS, MIM B2®), au cours de laquelle des formes tronqué€adN s’accumulent
sous forme de dépdts amyloides dans le derme. &amtrent a I'HSS, nous avons démontré ici que RPRX37 ne conduit
pas a la production de CDSN tronquée. Ceci pourgaititer de la perte d’ARNm CDSN, probablementIpgsrocessus de
« mMRNAdecay », comme précédemment observé dams ldecla mutatio@DSNp.K89X.
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Conclusion Ces résultats confirment que le g&BSNest responsable du PSD et élargissent le speesrendtationsCDSN
dans cette génodermatose. De plus, ils contribaienteux comprendre les différences de mécanismgsigathologiques
dans les deux maladies monogéniques causées pauutisonsCDSN HSS et PSD.

SYNDROME BRANCHIO-OCULO-FACIAL ATYPIQUE

F. Frascafi E. BietH, P. Galiniet, W. Just, C. Kubisch, P. Steinbach J. Mazereeuw-Hautier

'Service de dermatologiéService de génétique médicalBervice de chirurgie viscérale pédiatrique, CHU [duse, France,
“Institut de génétique humaine, Université cliniuém, Allemagne.

Introduction Le syndrome branchio-occulo-facial (BOFS, OMIM#628) est une affection génétique rare de transomssi
autosomique dominante (1). Son expression cliniggtevariable en raison de la possibilité d'atteteeplusieurs organes
incluant la peau, les yeux et le massif craniodlagil-2). Le BOFS correspond a une anomalie du ldppement
embryonnaire secondaire a des mutations hétérozygnt des délétions du geREAP2A (tanscription factor AP-2 alpha,
6p24) (3). Moins de 50 cas ont été décrits a cegbl6 mutations rapportées. Nous présentons uneaal cas de BOFS de
présentation atypique.

Observation Une fillette de 6 ans sans antécédents familiaugté adressée pour une Iésion congénitale rétroubaire
unilatérale droite, stable dans le temps. Il s&gisd'une Iésion érythémateuse linéaire d'aspeatriciel. L'enfant présentait
également un syndrome poly-malformatif associaetdysmorphie faciale et des anomalies d'organeswhilatérales (fente
labiale bilatérale incompléte et épithélialiséestaliction du canal lacrymal gauche, rein multikysé gauche, anomalie des
oreilles, anomalie du philtrum, anomalies dentaipispalmaire transverse unique bilatéral). Lassance staturopondérale, le
développement psychomoteur, l'audition et la vis@aient normaux. Le diagnostic de BOFS est évarirquement.
L'analyse du géne moléculald&-AP2A permettait l'identification d'une mutation fauxasec.767C>T (p.Ala256val), absente
chez les parents. La prise en charge thérapewgigoasisté en un suivi rapproché des fonctiongisadj visuelles et rénales,
a la mise en place d'aérateurs trans tympaniquezsraprise labiale.

CommentairesLe BOFS est un syndrome mal connu des dermatadpgtiee malgré des signes cliniques trés paricut
faciles a reconnaitre. Il est important d'en fdéreliagnostic pour le dépistage des anomalies &&de suivi du patient, le
conseil génétique voire le diagnostic prénatal.

Notre patiente présente une forme de novo, ce @uespond a la situation habituellement renconttéemutation de notre
patiente est une mutation récurrente (au moinss3agportés (4), il s'agit d'une mutation faux s&ffisctant un acide aminé
trés conservé (analyse in silico). Elle implique uégion génique trés conservée entre les espaatasnment un domaine de
liaison & I'ADN qui stimule les génes de transaoipt Son réle est important durant I'embryogen&3eTFAP2A est a ce jour
le seul géne en cause dans ce syndrome. Les nmstasipportées semblent étre toutes de type peftendéon. Notre patiente
présente un phénotype particulier en raison destence d'anomalies unilatérales non décrites géarhent. D'apres I'analyse
de la littérature, il ne semble pas cependant gagi¥ de corrélation génotype-phénotype (4). Large®on de nouveaux

cas pourra aider a mieux étudier cette possiblelztion.
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ERUPTION PIGMENTEE DES GRANDS PLIS CHEZ UN ENFANT AUX ANTECEDENTS
D'HISTIOCYTOSELANGERHANSIENNE

C. Surinach, P. Bahadoran, C. Chiaverini, A. Devill

Service de Dermatologie, Hopital Archet 2, Nicegriae

Introduction Nous rapportons le ces d'un enfant de 9 ans,giiericaucasienne, ayant consulté pour éruption lmacu
papuleuse pigmentée des plis inguinaux et axiau&pparition progressive.

Observation Le patient avait comme principal antécédent usiduytose langerhansienne diagnostiquée a 2 @tsatteinte
osseuse multifocale et post hypophysaire (diab®&ipide) traitée par vinblastine de 2005 & 200npé&ant une rémission
compléte. L'éruption était survenue aprés la finceniothérapie. Elle avait débuté au niveau dessainguinales et du
périnée et s'était ensuite progressivement étendueaires axillaires. Elle était constituée de iplds éléments maculo-
papuleux, de couleur brune, homogénes et de taleprise entre 1 et 4 mm, asymptomatiques. L'iogetoire ne trouvait
pas d'éléments inflammatoires précédant cetteiérypk n'y avait pas eu d'application de topiqunetraumatisme particulier.
L'examen dermoscopique montrait un réseau pignrerti@imogeéne et régulier avec présence de globutegiént des Iésions
pigmentaires naeviques. Le microscope confocal raiintme hyperpigmentation des cellules de la couchsale de
I'épiderme, associé a la présence de cellules ideoes dans les papilles dermiques. L'examen loigigue montrait une
prolifération mélanocytaire, avec caractéres spisy regroupée en théques a la jonction dermaépidue posant le
diagnostic de syndrome des neevus éruptifs spitgoid®mmunomarquage CDla ne montrait aucune pratiféin
histiocytaire.
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DiscussionLe syndrome des naevus éruptifs constitue uneéeraiie dont la physiopathologie est mal connueeihble
survenir dans des circonstances particulieres.iAimemunodépression induite notamment par lesnittthérapies (2) ainsi
que les états inflammatoires locaux (3) sont lexgeincipales causes rapportées.

Notre observation rapporte une présentation atgpida neevi éruptifs, avec une systématisation pdieie aux aires
inguinales et axillaires. Cette topographie estrigement corrélée a celle de I'histiocytose de édrams cutanée.

Un autre cas de naevi de Spitz éruptifs survenug chneenfant présentant une histiocytose de Langsrbaec atteinte
systémique et cutanée et traité par vinblastinégalement décrit dans la littérature (4). Dansax les neevi étaient apparus
aux plis inguinaux suite a l'atteinte cutanée Sppe,

Cette derniére observation conduit a I'hypothesié epistait chez notre patient, compte tenu déofgographie de I'éruption,
une atteinte cutanée spécifique infraclinique li€héstiocytose ayant favorisé le développement da=vi. Le lien entre
prolifération histiocytaire et apparition de léssomeeviques est a ce jour inconnu. Il pourrait s'ag phénomeéenes
inflammatoires non spécifiques et/ou de la synttdsdacteurs de croissance mélanocytaires paridéisdytes tels que le
SCF.

L'hypothése d'une éruption neevique secondairenénlinodépression induite par la chimiothérapie estschotre cas peu
probable compte tenu de la chronologie d'appardemlésions, c'est a dire apreés la fin du traitémar vinblastine.

De plus, l'utilisation du dermatoscope puis du nscope confocal a permis de faire un diagnostitleagnsuite confirmé par
I'histologie, ce qui souligne l'intérét de ces teghes non invasives dans les |ésions pigmentaires.
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INCONTINENTIA PIGMENTI EN MOSAIQUE CHEZ UN NOUVEAU- NE MASCULIN

H. Aubert-WastiauX A. David’, J. Steffanfy J.-F. Stalder, S. Barbatot

'Clinique Dermatologique, CHU Nante®)épartement de Génétique, CHU Nant#3épartement de Génétique, Hopital
Necker-Enfants Malades, Paris, France

Introduction L'incontinentia pigmenti (IP) est une génodermat@sexpression néonatale se manifestant par updiciru
vésiculeuse, bulleuse voire pustuleuse blaschlali@é€hez un nouveau-né de sexe féminin. Elle estaddes mutations du
géne NEMO. Sa transmission se fait sur le mode damiilié a I'’X. Nous rapportons le cas d’'un nouveaule sexe masculin
présentant une symptomatologie d’'IP en rapport anecmutation du géne NEMO en mosaique.

Observation Il s'agissait d'un garcon né en mars 20L17F 2nfant d’un couple sans antécédent. |l présentast Iésion
vésiculeuse sur une base érythémateuse du poigigtpiis d'autres lésions vésiculo-pustuleuségsaution verruqueuse de
disposition linéaires étaient apparues sur les mesnliLe tronc était épargné. L'examen anatomopadfiqlie d’'une Iésion
retrouvait une spongiose a éosinophiles associédesa nécroses kératinocytaires et un infiltrat deumi superficiel
mononucléé avec quelques éosinophiles pouvantstercavec le diagnostic d'IP. La numération foeredanguine montrait
une hyper éosinophilie modérée a 580fmine reste de I'examen clinique de I'enfant étaitmal.

L'analyse du géne NEMO (PCR) sur les lymphocytesutants montrait une délétion des exons 4 a l@nesaique. Les
Iésions éythémato-vésiculeuses (stade I) et veeusps (stade Il) évoluaient vers des Iésions pitgasr{stade Ill). L'examen
clinique de la mere était normal.

DiscussionUne mutation germinale du géne NEMO chez les faaasculins est incompatible avec le développentetdlfet
aboutit a une interruption spontanée de grossé&sgendant il existe d’authentiques cas d’IP chegaleon pouvant étre
expliqués soit par un syndrome de Klinefelter, pait une mosaique somatique post-zygotique. Led’tRRshez les garcons
en rapport avec une mutation NEMO en mosaiqueurdentée sont exceptionnels dans la littératureag8iaentifiés (1, 2).
La fréquence des atteintes extra-cutanées neugolegiophtalmologique et dentaire dans ces formesnesaique est
importante dans la littérature (30 a 50% selonskges) (1, 2). Dans le cas du patient que noysor&gns il N’y avait pas
d'atteinte extra-cutanée a I'age de 8 mois. Uneptéon vésiculo-pustuleuse linéaire néonatale chezgarcon doit faire
évoquer le diagnostic d’'IP en mosaique.
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