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RESUME

Les épidermolyses bulleuses héréditaires sont un groupe hétérogene d'affections rares, génétique-
ment déterminées caractérisées par une fragilité cutanée avec survenue de bulles cutanéomuqueuses.
Il n’existe pas de traitement curatif a ce jour. Cette pathologie pose le probléme du diagnostic histolo-
gique qui nécessite un plateau technique spécifique. La difficulté thérapeutique découle des compli-
cations multiples et I'absence de traitement curatif. Il est rapporté ici le cas d’'un nouveau-né, qui a
présenté a la naissance des Iésions cutanées a type de bulles clairsemées associée a une dysmorphie
unguéale faisant évoquer le diagnostic clinique d’'une épidermolyse bulleuse héréditaire. L’évolution a
été marquée par I'extension des Iésions bulleuses et des ulcérations favorisant des complications in-
fectieuses et I'anémie avec une issue fatale a I’age d’'un mois. Ce cas met en lumiére les difficultés
diagnostiques et thérapeutiques de cette pathologie rare dans le contexte d’un pays a ressources limi-
tées.
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SUMMARY

Hereditary epidermolysis bullosa is a heterogeneous group of rare, genetically determined disorders
characterized by skin fragility with the occurrence of mucocutaneous bullae. There is no curative treat-
ment to date. This pathology raises the problem of histological diagnosis which requires a specific
technical platform. The therapeutic difficulty derives from the multiple complications and the absence
of curative treatment. It was reported here the case of a newborn who presented at birth with skin
lesions of the sparse bullae type associated with nail dysmorphia, suggesting a clinical diagnosis of
hereditary epidermolysis bullosa. The evolution was marked by the extension of bullous lesions and
ulcerations favoring infectious complications and anemia with death at the age of one month. This
case highlights the diagnostic and therapeutic difficulties of this rare disease in the context of a country
with limited resources.
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INTRODUCTION d’érosions post bulleuses disséminées. Selon le
Les épidermolyses bulleuses héréditaires (EBH) siege du clivage dans la membrane basale, on
sont des génodermatoses, autosomiques do- distingue les épidermolyses bulleuses simples,
minantes ou récessives, dues a des mutations jonctionnelles et dystrophiques, chacune de
du gene COL7A1, codant pour le collagene VI, ces formes comportant plusieurs sous-types de
principal constituant des fibrilles d'ancrage [1]. gravité variable. L’atteinte muqueuse est plus
Il s’agit de maladies rares dont I'incidence an- ou moins sévere selon les types. Elle expose a
nuelle aux Etats-Unis est estimée a 19 pour un des complications infectieuses, nutritionnelles
million de naissances vivantes [2]. Clinique- (localisation cesophagienne) ou de dégénéres-
ment, elles donnent une fragilité cutanée ex- cences carcinomateuses [3]. Il est rapporté ici
tréme aboutissant a la formation de bulles et un cas pour attirer I’attention sur les difficultés
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diagnostiques et thérapeutiques de cette ma-
ladie rare dans le contexte d’'un pays a res-
sources limitées.

OBSERVATION

Il s’agissait d’'un nouveau-né de sexe féminin,
issu de l'union d’'une mere dgée de 32 ans sans
antécédents particuliers et d’'un pére agé de 38
ans aux antécédents de lésions cutanées réci-
divantes. Il s’agissait de Iésions papulo-vésicu-
leuses non prurigineuses clairsemées se cicatri-
sant spontanément. En désir de procréation
depuis environ dix ans, ce couple non consan-
guin a eu recours avec succes a I'Assistance
Médicale a la Procréation (AMP) par Injec-
tion Intra-Cytoplasmique de Spermatozoide.

La grossesse s’était déroulée sans complica-
tions. Il n’y avait pas de notion de prise de mé-
dicament tératogene par la mere. Dans la fa-
mille (paternelle), plusieurs cas de dermatoses
étiquetées comme allergiques ont été signalés
chez les ascendants (leur examen clinique n’a
pas pu étre réalisé).

La naissance a eu lieu a un terme de 38 se-
maines d’aménorrhée par césarienne élective.
Il N’y avait pas de facteur de risque infectieux
chez la mére (pas de fievre péripartale, pas de
|ésions cutanée, pas de leucorrhées, liquide
amniotique clair). Le nouveau-né était eutro-
phique avec les paramétres suivants : poids de
naissance 2580 g (-2DS), taille 45 cm (-2DS), et
périmetre cranien 35 cm (+1DS)avec une
bonne adaptation a la vie extra-utérine puisque
le score d’Apgar était a 10 a la 5¢ minute. Il pré-
sentait a la naissance des lésions cutanées a
type de bulles superficielles et claires au niveau
du flanc gauche et des doigts associés a une
dysmorphie unguéale a type d’onychonychie et
anonychie avec aspect granuleux (Figure 1) ;
des lésions muqueuses rougeatres sur la
langue et l'insertion ombilicale. Le reste de
I’examen était normal et sans autre dysmor-
phie cliniquement décelable.
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Figure 1: lésions bulleuses avec éspect granu-
leux des doigts ; onychonychie du pouce et ma-
jeur, anonychie de I'index

Nous avons retenu le diagnostic de génoder-
matose a type d’épidermolyse bulleuse, au vu
des éléments de I'anamnese, de I'aspect des |é-
sions et de la fragilité typique de la peau. Apres
les soins essentiels néonataux, des soins spéci-
fiques locaux quotidiens consistant en des ap-
plications d'éosine aqueuse apres des bains
aux antiseptiques (hexamidine + chlorhexidine)
étaient initiés associés avec des mesures
d’asepsie rigoureuses. La biopsie demandée
n’a pas pu étre réalisée. Au 3°™ jour apparais-
saient des adénopathies inguinales fermes, bi-
latérales maximales a gauche. L'hypothése
d’une surinfection bactérienne a été avancée,
ce qui avait conduit a la mise sous triple anti-
biothérapie a base de cloxacilline, céfotaxime
et gentamycine. L’évolution était marquée par
I'extension et la confluence des lésions bul-
leuses, s’étendant aux zones de plis du cou, des
coudes et des creux poplités. Cette extension
était concomitante a I'assechement partiel des
anciennes lésions (Figure 2).

S

Figure 2 : bulles rompues au niveau dorsal,
coude gauche, fesse gauche et cuisse gauche ;
assechement partiel au niveau de I'épaule
gauche et fesse gauche
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Le nouveau-né retournait a domicile au 7€ jour
apres éducation sur la maladie et les soins a do-
micile démontrés a la mere. L'apparition d’'une
fievre au 10°™ jour a motivé une nouvelle hos-
pitalisation dans une unité de pédiatrie avec la
mise sous antibiotiques a large spectre et I'ad-
ministration des soins locaux (pommade cica-
trisante). La prise en charge multidisciplinaire
(infirmiere, dermatologue, chirurgien, et pé-
diatres) permettra une relative stabilisation de
son état clinique. Le retour a domicile était a
nouveau autorisé au bout de sept jours. La pa-
tiente a été ramenée en urgence une semaine
aprés au 28°™ jour de vie pour fiévre, asthénie
intense, incapacité a téter. Le diagnostic de
sepsis compliqué d’anémie sévére était posé.
Elle décédait pendant les premiers soins.

DISCUSSION

La prévalence et l'incidence des maladies
rares telles que les épidermolyses bulleuses
sont mal déterminées. Aux Etats-Unis, une
épidermolyse bulleuse est observée dans un
cas sur 20 millions de naissances vivantes. |
n'y a pas d'age ou de sexe de prédilection [4].
Vingt-cing cas ont été colligés a Casablanca en
2017 sur une période de cing ans [5]. Les der-
matoses connues dans la famille et I'allergie
supposée du pére pourraient faire évoquer un
lien avec I'entité de ce nouveau-né. N’ayant
pas pu les examiner, nous ne pouvons pas ré-
pondre avec certitude. Dans notre cas, il n'y
avait pas de notion de consanguinité. Par
contre, les deux cas rapportés au Burkina Faso
étaientissus de mariage consanguin. De méme,
dans la série de cas rapportée en Tunisie, la
consanguinité était retrouvée dans 68% des cas
[5,6]. Les circonstances de diagnostic sont va-
riables car les EBH peuvent se manifester a dif-
férentes périodes de la vie, dés la naissance
dans les formes précoces. Dans le cas rapporté
ci-dessus, I'étiologie staphylococcique de ces
|ésions pouvait étre discutée, mais I'absence
d’intervalle libre et la fragilité cutanée obser-
vée ne plaidaient pas pour cette hypothese.
Une infection materno-feetale a type de syphi-
lis aurait pu étre évoquée de méme qu’une pa-
thologie auto-immune telle que le pem-
phigoide bulleux. Ces diagnostics n’ont pas été
retenus en raison de I'absence d’antécédents
infectieux d'une part, du contenu d’aspect clair
et de la topographie des lésions d'autre part.
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Ce nouveau-né a présenté des lésions évoca-
trices deés la naissance, suffisamment sugges-
tives pour poser le diagnostic. Néanmoins,
I’examen clinique est insuffisant pour en déter-
miner le sous-type [1]. Etablir un diagnostic
précis est important afin de guider la prise en
charge et expliquer aux parents le pronostic de
la maladie. Il permet la détermination du ni-
veau de clivage et la recherche d’un défaut
d’expression de certaines protéines des sys-
temes de cohésion de la jonction dermo-épi-
dermique [1]. Cette détermination n’a pu étre
faite dans la présente observation du fait de la
modestie du plateau technique. D’aprés sa pré-
sentation clinique sévere et |'atteinte des
ongles de ce nouveau-né, il est fort probable
gu’il s’agissait d’une épidermolyse bulleuse de
type jonctionnel [3,7]. Le suivi et le traitement
des EBH est multidisciplinaire et varie selon la
sévérité de la maladie et I'extension cutanée.
L'issue fatale de ce cas met au bout du jour la
difficulté thérapeutique de cette pathologie
rare. Il n'existe en effet a ce jour pas de traite-
ment curatif spécifique permettant de corriger
le défect en collagene VII [1]. Il est uniquement
symptomatique. L’évolution dans la présente
observation a été émaillée de complications sé-
veres. Les soins locaux sont fondamentaux
dans la prise en charge afin de protéger la peau
contre les traumatismes, optimiser la cicatrisa-
tion des plaies et éviter les surinfections cuta-
nées [8]. Une éducation doit tout d'abord étre
réalisée aupres des parents sur la fragilité cuta-
née extréme, nécessitant de manipuler I'enfant
avec beaucoup de précautions et de l'installer
sur des structures peu traumatisantes, notam-
ment des matelas de bonne qualité [1]. La prise
en charge sociale et psychologique est trés im-
portante dans ces cas. Elle représente une part
essentielle de la prise en charge d’un patient
atteint d’EBH [1]. En effet, un intérét particulier
doit étre porté a I'’environnement social et fa-
milial. Dans le cas de cette famille qui a ardem-
ment désiré procréer pendant six ans, la venue
de cet enfant, censé ramener la joie, I’harmo-
nie et la sérénité se transforme plutét en un
drame qui pourrait les enfoncer dans un déses-
poir [4]. La méconnaissance de cette patholo-
gie dans la population générale suscite ques-
tionnement, mais aussi un rejet possible dans
I’environnement social d’autant plus que le re-
cours a la procréation médicalement assistée
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est encore un sujet tabou au Cameroun. Les
malformations congénitales pourraient étre
légerement plus fréquentes aprés une pro-
création médicalement assistée : 1,9% pour
les grossesses uniques et 3,3% pour les gros-
sesses multiples. Les causes potentielles de
I'augmentation des malformations aprés AMP
sont multiples. Il est rapporté dans les études
les causes génétiques, les antécédents mater-
nels d’endométriose et l'infertilité masculine.
Les études continuent sur les réactions qui
s'operent dans les cellules en culture, par rap-
port aux milieux de culture utilisés, au temps
nécessaire avant la réimplantation dans |'uté-
rus ou le temps de conservation [9,10].

CONCLUSION

Le diagnostic histologique des EBH est difficile
dans notre contexte sans immunomicroscopie
électronique. Leur prise en charge est sympto-
matique et émaillée de multiples complica-
tions. L'espoir résiderait dans le conseil géné-
tigue des familles atteintes et la thérapie gé-
nique le cas échéant.
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