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RESUME:

INTRODUCTION:

Le syndrome de cutis laxa rassemble un groupe d’af-
fections hétérogénes du tissu élastique caractéri-
sées par une anomalie diffuse de la peau qui est hy-
perlaxe mais non hyperélastique. Cet aspect sémio-
logique caractéristique résulte d’anomalies diverses
du tissu conjonctif.

OBSERVATION:

Un enfant agé de 4 ans qui présente un cutis laxa
congénital est adressé par son pédiatre pour exa-
men ophtalmologique. L'examen montre un ectro-
pion de la paupiére inférieure droite et un entropion
de la paupiére inférieure gauche, associés a une at-
teinte multiviscérale grave comprenant de multi-
ples caries dentaires, une hernie inguino-scrotale et
un emphyséme pulmonaire qui entrainera le déces
de I'enfant deux semaines plus tard.

DISCUSSION:

Le syndrome de cutis laxa rassemble un groupe d’af-
fections extrémement rares. |l peut étre congénital
ou acquis. L'association a une atteinte oculaire a été
décrite dans la forme autosomale récessive. A la lu-
miere de cette observation, nous discuterons les ma-
nifestations ophtalmologiques du cutis laxa, les ca-
ractéristiques cliniques et génétiques et la physio-
pathologie de cette affection.
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ABSTRACT

INTRODUCTION:

Cutis laxa is a heterogeneous group of connective
tissue disorders,characterized by loose skin and
variable systemic involvement. The characteristic
symptomatological pattern is resulting from paucity
of elastic fibers.

CASE REPORT:

A 4 year-old boy with a congenital cutis laxa was
sent by his pediatrician for ophthalmic examina-
tion. His examination revealed an ectropion of the
right lower lid and an entropion of the left lower lid.
His general physical examination showed multiple
visceral involvement, with inguino-scrotal hernia,
multiple dental caries and severe pulmonary em-
physema responsible for death two weeks after.

DISCUSSION:

Cutis laxa is an extremely rare group of disorders.
Congenital and acquired varieties have been des-
cribed.The association of ocular anomalies has been
described in the autosomal recessive form.Through
this case report we shall discuss the ophthalmolo-
gical signs of this disease as well as its clinical and
genetic manifestation and its physiopathology..
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INTRODUCTON

Le syndrome de cutis laxa est un groupe d'af-
fections hétérogenes du tissu élastique, carac-
térisées par une hyperlaxité cutanée associée
a des manifestations systémiques variables. ||
peut étre congénital ou acquis et est une affec-
tion trés rare. Seuls quelques rares cas ayant
été rapportés dans la littérature,nous en décri-
VONS un nouveau.

OBSERVATION

[l s'agit d'un enfant agé de 4 ans, 6eme d’une
fratrie de six, issu d’'un mariage non consan-
guin et dont les parents ainsi que les fréres et
sceurs sont tous biens portants. Il a été hospi-
talisé au service de pédiatrie pour emphyseme
pulmonaire dans le cadre d’'un syndrome de cu-
tis laxa,et adressé a la consultation d’ophtal-
mologie pour larmoiement.

A I'examen ophtalmologique I'acuité visuelle n’a
pu étre chiffrée, I'enfant n’étant pas coopérant.
L'examen des annexes a mis en évidence un ec-
tropion de la paupiere inférieure droite et un en-
tropion de la paupiere inférieure gauche (fig.1),
ainsi que des conjonctives hypertrophiées et hy-
perhémiées. L’examen du segment antérieur et
du fond d’ceil était normal..

L'examen général montre un facies particulie-
rement évocateur de cutis laxa:aspect préco-
cement sénile, avec une peau extensible se mo-
bilisant facilement et de nombreux replis flas-
gues au niveau du visage ainsi qu’un syndro-
me polymalformatif associant une voie rauque,
de multiples caries dentaires (fig.2),une hyper-
laxité ligamentaire,une hernie inguino-scrotale
et un emphyseme pulmonaire qui a conduit
deux semaines plus tard au déces de I'enfant
dans un tableau d’insuffisance respiratoire.

DISCUSSION

Le cutis laxa est un groupe d’affections hétéro-
genes sur le plan clinigue et génétique, carac-
térisé par une hyperlaxité cutanée avec une
peau extensible, lache et présence de nom-
breux replis flasques et fripés prédominant dans
les régions laches au niveau des plis et du vi-
sage a 'origine de 'aspect vieillot évocateur de
la maladie (5,11). Cet aspect sémiologique ca-
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Fig. 1: Ectropion de la paupiére inférieure droite et entro-
pion de la paupiére inférieure gauche.

ractéristique résulte d’anomalies diverses du
tissu conjonctif et peut étre soit congénital ou
acquis.

Le cutis laxa congénital est une affection héré-
ditaire qui peut étre présente a la naissance ou
apparaitre au cours des premiéres années de
la vie.On distingue trois formes cliniques selon
le mode de transmission:la forme autosomale
dominante, la forme autosomale récessive et la
forme liée au chromosome X.

Dans la forme autosomale dominante,|’attein-
te cutanée peut étre présente a la naissance ou
survenir plus tard. Quand elle est présente a la
naissance, elle associe souvent un retard de
croissance intra-utérine, un retard de fermetu-
re de la fontanelle et une hyperlaxité ligamen-
taire (6,9,10). L'absence d’atteinte viscérale au
cours de cette forme explique son meilleur pro-
nostic. L’anomalie génétique responsable est
une mutation d'un gene (elastin gene ELN) (1,8).
La forme autosomale récessive est la forme la
plus sévere, car elle comporte souvent une at-



Fig. 2: Multiples caries dentaires.

teinte multiviscérale associant une hernie in-
guinale ou ombilicale, des diverticules gastro-
intestinaux et vésico-urinaires, une laxité arti-
culaire,des anomalies dentaires, une coarcta-
tion de 'aorte, un emphyseme pulmonaire avec
cceur pulmonaire responsable du décés qui sur-
vient fréquemment au cours des deux premie-
res années de la vie (1,6). Le géne dont la mu-
tation est responsable de cette forme a été iden-
tifié récemment sous le nom de fibulin 5géne
situé sur le chromosome 14931 (FBLN 5).C’est
un gene codant la syntheése d’une protéine (fi-
bulin-5 protein) qui joue un réle important dans
le développement des fibres élastiques (1).
Chez notre patient I'atteinte multiviscérale ain-
si que I'absence de cas familiaux sont en fa-
veur d'une forme autosomale récessive qui est
de mauvais pronostic.

La forme liée au chromosome X est plus rare
et est décrite également sous le nom de syn-
drome de la corne occipitale (6,9).

Les formes acquises peuvent étre secondaires
soit a des affections inflammatoires de la peau,
soit s’associer a diverses maladies:lupus, amy-
lose,myélome multiple (2,4).

L'atteinte du tissu élastique a I'origine de I'af-
fection consiste en une réduction de la taille et
du nombre ainsi que de la dégénérescence et
de la fragmentation des fibres élastiques avec
disparition de leur agencement normal, d’ol le
terme d'élastolyse généralisée.Le mécanisme
pathogénique probable est I'augmentation de
la dégradation de la tropoélastine et une réduc-
tion de la production de I'élastine (3,4,7).

Le diagnostic clinique de cette affection est évi-
dent et la biopsie cutanée confirme le diagnos-
tic en mettant en évidence une raréfaction des
fibres élastiques.

Les manifestations oculaires du cutis laxa sont
fréquemment observées au cours de la forme
autosomale récessive (4), ce qui est le cas de
notre patient.Elles associent a des degrés va-
riables: ectropion palpébral, blépharochalasis,
hypertélorisme et prolapsus de la graisse orbi-
taire dans I'espace sous-ténonien qui serait d(i
a une déhiscence de la capsule de Tenon (4).
L’entropion de la paupiere inférieure a été ré-
cemment rapporté par MA'LUF et coll (7) et
nous I'avons également noté chez notre patient.
[l est secondaire a la fois a un relachement tant
horizontal en rapport avec une laxité de la peau,
de l'orbiculaire et des ligaments latéraux, que
vertical lié au relachement des muscles rétrac-
teurs et du septum orbitaire. D'autres attein-
tes oculaires plus rares ont été décrites: opa-
cités cornéennes, colobome maculaire bilaté-
ral, altérations pigmentaires rétiniennes.

CONCLUSION

Le syndrome de cutis laxa est une affection ex-
ceptionnelle caractérisée par un polymorphis-
me clinique et génétique.L’association décrite
chez notre malade correspond a une forme auto-
somale récessive qui peut associer une attein-
te oculaire a I'atteinte cutanée et surtout une
atteinte pluriviscérale avec notamment un em-
physéme pulmonaire de trés mauvais pronostic.
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