CUTIS LAXA AVEC DES CORNES OCCIPITALES A PROPOS D’UN ADULTE TOGOLAIS.
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Introduction : Le cutis laxa est une anomalie rare
caractérisée cliniquement par une hyperlaxité cu-
tanée et histologiquement par des anomalies mor-
phologiques et quantitatives des fibres élastiques du
derme. Nous rapportons un cas de cutis laxa avec
des cornes occipitales chez un adulte en Afrique
subsaharienne.

Observation : Un homme &gé de 30 ans a consulté
pour une hyperlaxité cutanée évoluant progressive-
ment depuis environ 16 ans. Le patient ne souffrait
d’aucun retard mental. L’examen physique permettait
de noter une peau abondante, hyperlaxe, extensible,
facilement mobilisable au visage, au cou, au cuir
chevelu, sur le tronc et les quatre membres faisant
évoquer un cutis laxa généralisé. L’examen ophtal-
mologique permettait de noter une opacité cornéen-
ne circonscrite unilatérale a I'ceil gauche. Un exa-
men radiologique notait des exostoses occipitales.
L’hémogramme objectivait une neutropénie et une
lymphopénie. La cuprémie était normale. L’'enquéte
familiale ne retrouvait pas d’autres cas similaires.
Discussion : Les signes cliniques et radiologiques
sont fortement évocateurs d’un cutis laxa récessif lié
a I’X chez notre patient. Le cutis laxa récessif lié a I'’X
est une affection rare et mérite d’étre connue par les
praticiens a cause des associations malformatives.

Mots-clés :Cutis laxa, Syndrome des cornes occipi-
tales, Sujet noir, Afrique subsaharienne.
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ABSTRACT

CUTIS LAXA WITH OCC/PITAL HORN SYN-
DROME: REPORT OF A TOGOLESEADULT.
Introduction: The cutis laxa is a rare disorder cha-
racterized clinically by skin laxity and histologically by
morphological and quantitative abnormalities of der-
mal elastic fibers. We report a case of a generalized
cutis laxa with occipital horns in an adult in sub-Sa-
haran Africa.

Case report: A 30 year old man consulted for skin
laxity gradually evolving for about 16 years. The
patient did not have a mental retardation. Physical
examination noted abundant and redundant skin,
hyperlax, expandable, easily mobilizable in the face,
neck, scalp, trunk and four members who evoke a
generalized cutis laxa. Ophthalmologic examination
showed a circumscribed unilateral corneal opacity in
the left eye. Radiological examination revealed oc-
cipital horns. The complete blood count objectified
neutropenia and lymphopenia. The blood’s cooper
level was normal. An investigation in the patient’s
family did not find the others subjects carrying the
same clinical signs.

Discussion: Clinical and radiological signs are stron-
gly suggestive of a recessive X-linked cutis laxa in
our patient. X-linked cutis laxa is a rare condition and
deserves to be known by all practitioners because of
associated abnormalities.

Keywords: Cutis laxa, Occipital horn syndrome,
Black subject, sub-Saharan Africa.

INTRODUCTION

Le cutis laxa ou élastolyse généralisée ou encore
dermatochalazie, est une anomalie rare caractéri-
sée cliniquement par une hyperlaxité cutanée et his-
tologiquement par des anomalies morphologiques
et quantitatives des fibres élastiques du derme [1].
Il s’agit d’'une pathologie hétérogéne, pouvant étre
héréditaire ou acquise, et caractérisée par plusieurs
causes et associations pathologiques [1]. Les for-
mes héréditaires se présentent selon des modes de
transmission divers notamment autosomique domi-
nant, autosomique récessif, et récessif lié au chro-
mosome X [1]. Ce dernier mode de transmission est
encore appelé syndrome des cornes occipitales, et
est actuellement considérée comme étant le type IX
du syndrome d’Ehlers-Danlos [2].

Le cutis laxa récessif lié a I'X (CLLX) ou syndrome
des cornes occipitales, ou encore syndrome d’Ehlers-
Danlos de type IX est caractérisé par un trouble du
métabolisme du cuivre par défaut d’absorption intes-
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tinale a cause d’'une mutation portant sur le géne co-
dant pour la protéine transporteuse du cuivre : I'AT-
P7A (protéine transporteuse de cuivre appartenant a
la famille des ATPases de type P) [3]. Cette mutation
concerne le méme géne que celui de la maladie de
Menkeés [1, 4]. Il s’agit donc d’une variante allélique
de la maladie de Menkeés pour laquelle le CLLX re-
présente la forme la plus modérée [4].

En Afrique subsaharienne, les cas de cutis laxa sont
trés peu rapportés et concernent les formes acqui-
ses notamment le cutis laxa acquis post-inflammatoi-
re décrit initialement en Afrique du Sud et au Kenya
[5-7]. Nous rapportons un cas de cutis laxa avec des
cornes occipitales chez un africain subsaharien.

OBSERVATION

Un homme agé de 30 ans a consulté en dermatolo-
gie pour une hyperlaxité cutanée évoluant progressi-
vement depuis environ 16 ans et I'apparition récente
des douleurs cutanées a la traction légére de la peau
de la région pré-sternale.

Le patient n'avait pas d’antécédent personnel ou
familial notable en dehors d’'une hospitalisation en
2004 pour des contusions musculaires lors d’'un ac-
cident de la voie publique. Le patient était le premier
et le seul garcon d’une fratrie de 3 enfants tous bien
portants, avec des parents non consanguins vivants
et bien portants, originaires du nord du Togo. Le pa-
tient ne souffrait d’aucun retard mental.

L’examen physique notait chez un patient de 195 cm
pour 86 kg, une peau abondante, hyperlaxe, extensi-
ble, facilement mobilisable au visage, au cou, au cuir
chevelu, sur le tronc et les quatre membres. La peau
revenait trés lentement sur elle-méme aprés un éti-
rement. Au visage, la peau hyperlaxe et abondante
retombait et accentuait les plis cutanés, donnant au
niveau des yeux une blépharochalasis, le tout réali-
sant un faciés précocement sénile faisant évoquer le
classique visage de « limier » (Figures 1, 2 et 3).

o

Figure 1 : Cuir chevelu trop large par rapport au cra-
ne
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Figure 2 et 3 : Hyperlaxité cutanée, accentuation
des plis cutanés, blépharochalazie, aspect de vieillis-
sement précoce du visage.

Il N’y avait pas d’hyperlaxité ligamentaire ni de points
herniaires. Il N’y avait pas d’hippocratisme digital.

L'examen ophtalmologique objectivait une opacité
cornéenne circonscrite unilatérale a I'eeil gauche,
avec une acuité visuelle normale (Figure 4).

Figure 4 : Opacité cornéenne gauche.

Un examen tomodensitométrique avec injection intra-
veineuse de produit de contraste iodé (angioscanner)

ISSN 2424-7243



cérébral et thoracique a permis de noter des excrois-
sances osseuses inhabituelles sur la face externe de
I'os occipital faisant évoquer des cornes occipitales
(Figures 5 et 6). Le reste de I'examen scannographi-
que n’avait objectivé ni des anévrismes vasculaires,
ni d’emphyséme pulmonaire. L’échographie vésicale
était normale.

Figure 5 : Radiographie standard de profil (rayons X
adoucis) montrant un excés du cuir chevelu, et des
exostoses de la face externe de I'os occipitale (pa-
tient en décubitus dorsal).

Figure 6 : Reconstruction en rendu volumique (VR)
montrant des exostoses sur la face externe de l'os

occipitale, a linsertion tendineuse des muscles
sterno-cléido-mastoidiens et trapézes.
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L’hémogramme notait un taux d’hémoglobine a 14,75
gramme par décilitre, une neutropénie a 1176 poly-
nucléaires neutrophiles par millilitre (Valeurs nor-
males : 1700 — 7000), et une lymphopénie a 1232
lymphocytes par millilitre (Valeurs normales : 1500
—4000) sans anomalies du frottis sanguin. La glycé-
mie, I'urémie, la créatininémie, les transaminases, la
calcémie, la magnésémie et la vitesse de sédimen-
tation globulaire, étaient normales. Les sérologies du
VIH et de la syphilis étaient négatives. La cuprémie
était a 900 pg/l (valeurs normales : 900 — 1200 ug/l).
La céruloplasmine n’a pas pu étre dosée.

L’examen histologique d’'une biopsie montrait un épi-
derme d’épaisseur régulier et un derme sans infiltrat
inflammatoire ni d’anomalie des fibres élastiques a la
coloration a 'orcéine.

Nous avons retenu, a partir des arguments cliniques
et radiologiques, le diagnostic de cutis laxa lié au
chromosome X ou syndrome de cornes occipitales.
Aucun traitement n’avait été réalisé en dehors d’un
entretien avec un psychologue clinicien et un antal-
gique (paracetamol 1g deux fois par jour en cas de
douleurs cutanées de la région présternale).

DISCUSSION

Le cutis laxa lié au chromosome X (CLLX) est une
affection rare. A notre connaissance il n’a pas encore
été rapporté en Afrique subsaharienne. Notre obser-
vation semble étre la premiére de ce genre. Bien que
la mutation du géne ATP7A n’ait pas été identifiée
pour des raisons techniques, les signes cliniques et
radiologiques nous ont fait retenir le diagnostic de
CLLX chez notre patient. La plupart des cas rappor-
tés sont européens, américains, australiens et asiati-
ques [8-11]. En Afrique subsaharienne, l'insuffisance
de personnel qualifié (rareté des dermatologues) et
le plateau technique inadapté, peuvent expliquer I'ab-
sence de cas rapportés. Cependant I'existence d’'une
mutation du géne ATP7A dans la population africaine
reste a démontrer, bien que plus de 300 mutations
différentes soient déja rapportés sur ce géne sur les
autres continents avec des hétérogénéités cliniques
inter et intrafamiliaux [12].

La transmission du CLLX se fait selon le mode réces-
sif lié au chromosome X. Les sujets de sexe masculin
sont habituellement atteints, bien que d’exception-
nels cas féminins soient rapportés dans le cadre de
l'inactivation du chromosome X non atteint [9]. Chez
notre patient les investigations familiales n’ont pas
noté d’autres cas familiaux. On estime a un tiers la
proportion de mutation de novo dans la forme classi-
que de la maladie de Menkés [13].

Les signes cliniques et paracliniques rapportés au
cours du CLLX sont nombreux, notamment une hy-
perlaxité cutanée, un faciés précocement sénile, des
exostoses occipitales (cornes occipitales), une diar-
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rhée chronique, un retard mental, des diverticules du
tractus digestif et urinaire, des hernies inguinales,
une hypotension orthostatique, des cheveux frisé
avec pili tortis, une baisse de la cuprémie et de la
céruloplasmine [1, 8]. Le diagnostic clinique du cutis
laxa était évident chez notre patient, avec une peau
hyperlaxe, se mobilisant facilement et donnant des
replis flasques au visage et le cou. Le faciés était
fortement évocateur avec des replis cutanés et un
aspect précocement sénile (classique visage du «li-
mier»). Des antécédents de dermatoses inflammatoi-
res (urticaire, papules érythémateuses) n’étaient pas
retrouvés, ce qui nous a permis d’éliminer un cutis
laxa acquis post-inflammatoire, la forme souvent rap-
portée en Afrique subsaharienne [5-7].

Bien que le bilan cuprique ne soit pas complet, une
cuprémie normale ne permet pas d’éliminer le dia-
gnostic de CLLX chez notre patient [1]. La neutropé-
nie et la lymphopénie observées chez notre patient
sont des troubles hématologiques souvent rapportés
au cours des déficits chroniques en cuivre [14]. Le
mécanisme de cette leucopénie n’est pas encore élu-
cidé. Nous avons noté une opacité cornéenne unilaté-
rale chez notre patient alors que I'opacité cornéenne
n’avait été rapportée que dans la forme autosomique
récessive de type Il du cutis laxa (syndrome de De
Barsy) [1].

Les explorations radiologiques ont montré des exos-
toses occipitales. La présence de ces exostoses oc-
cipitales est considérée par certains auteurs comme
un signe pathognomonique de la forme liée a I'’X du
cutis laxa [15]. Ces exostoses occipitales augmen-
tent de taille avec I'age et peuvent devenir palpables
au stade avancé. La cause de ces exostoses occi-
pitales est inconnue. Il s’agit des calcifications des
tendons d’insertion des muscles sterno-cléido-mas-
toidiens et trapézes. Ces calcifications seraient dues
a une réponse inflammatoire chronique des deux ten-
dons, engendrée par la modification progressive de
la structure et de la texture du tissu conjonctif de ces
tendons et 'usage trés fréquent de ces deux muscles
puissants [16].

L’histologie a I'aide de la coloration a I'orcéine per-
met de mettre en évidence des anomalies des fibres
élastiques dermiques dans le cutis laxa [1]. Cepen-
dant un examen histologique normal n’élimine pas le
diagnostic dans les formes généralisées du cutis laxa
[17].

La physiopathologie du CLLX s’explique par les
conséquences de la carence en cuivre par défaut
d’absorption intestinale. Les symptémes de la mala-
die correspondent a la déficience de nombreux cu-
pro-enzymes notamment la lysyl-oxidase, importante
dans la synthése et la liaison d’élastine et de colla-
gene [18]. Ces anomalies du tissu conjonctif expli-
quent les associations pathologiques, dont les plus
séveres sont les anévrismes multiples, 'emphyséme
pulmonaire, les diverticules vésicaux (avec des infec-
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tions urinaires a répétition). Cependant notre patient
n’avait pas d’anévrisme a I'angioscanner cérébral,
ni d’'emphyséme pulmonaire, ni de diverticules vési-
caux. Ce qui suscite une surveillance accrue afin de
déceler ces pathologies associées précocement.
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