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RESUME : Le pseudoxanthome élastique est une maladie
multisystémique rare, héréditaire qui atteint principalement
la peau, les yeux et le systeme cardiovasculaire. Le but de notre
travail est de préciser les caractéristiques épidémio-cliniques de
cette affection a travers I’étude d’une série hospitaliére. Vingt-
deux malades ont été colligés durant une période de 19 ans. Il
s’agissait de 15 femmes et 7 hommes. L’dge moyen a la pre-
miere consultation était de 36,1 ans. Une consanguinité paren-
tale a été rapportée dans 10 cas. Aucun cas chez les géniteurs
n’a été noté. Les signes cutanés étaient constants. L’association
d’un PXE a un élastome perforant serpigineux a été retrouvée
dans deux cas dans notre série. Le diagnostic était confirmé par
une biopsie cutanée dans tous les cas. L’examen ophtalmologi-
que pratiqué chez 13 patients a montré des striations angioi-
des dans 6 cas et un aspect en peau d’orange dans un cas. Un
examen cardiovasculaire spécialisé n’a décelé aucune anomalie
chez 11 malades. Une surveillance clinique était préconisée dans
la majorité des cas. En conclusion, ’existence de cas familiaux
était fréquemment retrouvée dans notre série essentiellement
dans la fratrie ce qui confirme la transmission autosomique
récessive. L’atteinte cutanée était souvent inaugurale. Les stries
angioides ont été observées chez la moitié des malades. L’at-
teinte cardiaque était rare. Une liste standard d’examens utiles
afin de dépister les manifestations asymptomatiques de la mala-
die permettrait de préciser la fréquence exacte des atteintes des
différents organes.

Morts-cLEs : Pseudoxanthome élastique- Epidémiologie -
Clinique

INTRODUCTION

Le pseudoxanthome ¢lastique (PXE) est une
affection héréditaire rare du tissu conjonctif
¢lastique dont 1’expression clinique est essen-
ticllement cutanée, oculaire et cardiovasculaire.

Il s’agit d’une maladie consécutive a la miné-
ralisation et a la fragmentation des fibres ¢élas-
tiques.

Le but de notre travail est de préciser les prin-
cipales manifestations de cette maladie et de révi-
ser la qualité de prise en charge et du suivi de nos
patients a travers une série hospitaliére. L’ étude
rétrospective a porté sur les dossiers de malades
ayant un PXE, colligés durant une période de 19
ans (1988-2006) dans notre service de Dermato-
logie. Pour chaque malade, nous avons précisé
I’age, le sexe, I’existence de cas similaires dans
la famille, les données cliniques (signes cutanés,
ophtalmologiques et somatiques) et celles des
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examens paracliniques (fond d’ceil, angiogra-
phie rétinienne, électrocardiogramme, échogra-
phie cardiaque, fibroscopie).

OBSERVATIONS

Notre série comportait 22 patients. Il s’agissait
de 15 femmes et 7 hommes (sex ratio F/H : 2,1).
L’age moyen a la premicre consultation était de
36,1 ans (extrémes : 15 a 80 ans). Le délai moyen
entre 1’apparition des lésions et la consultation
était de 12,8 ans.

Les 1ésions seraient apparues des la naissance
chez 5 patients. Une consanguinité parentale
a ¢été rapportée dans 10 cas : parmi eux, une
atteinte de plus d’un enfant était observée dans 6
cas. Aucun cas chez les géniteurs n’a été noté.

Notre série comportait 2 familles. La pre-
miére incluait 3 sceurs et un frére, issus d’un
mariage consanguin. Un de leurs fréres, n’ayant
pas consulté, présenterait des signes cutanés
évocateurs de PXE. La deuxiéme famille com-
portait un frére et une soeur. Parmi les 16 autres
patients, six rapportaient des cas similaires dans
la famille (13 cas familiaux, dont 11 parmi la

fratrie). Le nombre total de cas ou ’atteinte était
familiale était donc de 26 dont 17 femmes et 9
hommes. Les autres cas paraissent sporadiques.

(1) Service de Dermatologie, Hépital Habib Thameur
Tunis, Tunisie.
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Les signes cutanés étaient constants. Nos
patients consultaient pour des plaques et papules
jaunétres siégeant au cou (22 cas), au visage (2
cas), aux plis axillaires (8 cas), aux plis ingui-
naux (3 cas), au niveau de ’ombilic (3 cas), de
la poitrine (3 cas) et une hyperélasticité cutanée
(1 cas) (Fig.1). Une atteinte muqueuse a type de
nappes jaunatres au palais et a la face dorsale
de la langue, associée a des ¢éléments acnéifor-
mes inflammatoires aux fesses et cuisses, était
retrouvée chez une malade.

Une biopsie cutanée avec coloration a 1’or-
céine a été pratiquée pour tous les malades. Elle
était typique dans tous les cas avec la présence
de fibres ¢élastiques, hyperplasiques, fragmen-
tées, pelotonnées et abondantes dans le derme.

Figure 1. Plaques jaunatres en peau d’orange sur la face latérale du cou.

Un patient agé de 27 ans présentait des papu-
les jaunatres évocatrices de PXE au cou et aux
aisselles depuis le jeune age, associées a une
plaque annulaire a bordure érythémato-squa-
meuse infiltrée au cou apparue depuis 1 an (Fig.
2). L’examen anatomopathologique a révélé
la présence au niveau du derme réticulaire de
matériel élastique dystrophique basophile, fait
de fibres élastiques fragmentées et épaissies,
probablement calcifiées, réalisant un aspect
typique de PXE. Un autre patient agé de 41 ans
présentait des plaques jaunatres siégeant au cou
et aux aisselles évoluant depuis 8 ans, associées
a des plaques érythémato-squameuses arrondies
au niveau du cou et du thorax évoluant depuis 1
an. La biopsie cutanée des plaques érythémato-
squameuses a montré un épiderme verruqueux
comportant par place un début d’élaboration de
canaux remplis de fibres élastiques avec réaction
granulomateuse a cellules géantes de type corps
étranger. Le derme comportait de nombreuses
fibres élastiques fragmentées courtes, prenant la
coloration a I’orcéine, associées par place a une
réaction a cellules géantes. Ces aspects cliniques
et histologiques cadraient avec un PXE associé a

Figure 2. Plaques jaunatres associées a une plaque annulaire a bordure
érythémato- squameuse au cou/ PXE et élastome perforant serpigineux.

un ¢lastome perforant serpigineux dans les deux
cas.

L’examen ophtalmologique pratiqué chez 13
patients a montré des striations angioides dans 6
cas et un aspect en peau d’orange dans un cas.
L’age moyen des malades présentant une atteinte
ophtalmique type striations angioides était de 34
ans. Trois malades uniquement rapportaient une
diminution de ’acuité visuelle. Un examen car-
diovasculaire spécialisé (incluant un électrocar-
diogramme, une échographie cardiaque et une
échographie Doppler des axes artériels) a été
pratiqué chez 13 de nos malades. Il n’a décelé
aucune anomalie chez 11 malades. L’échogra-
phie cardiaque a révélé une insuffisance mitrale
discreéte chez 2 patients agés respectivement de

46 et de 67 ans. L’examen neurologique était
normal chez 9 patients hormis une malade qui
présentait une comitialité, des céphalées tempo-
rales et un strabisme convergent droit. L’¢élec-
troencéphalogramme et la tomodensitométrie
cérébrale pratiqués chez cette patiente étaient
sans anomalies. La fibroscopie digestive prati-
quée a titre systématique chez 2 malades était
normale.

Le nombre moyen de consultations était de
2,7 par patient. La durée moyenne du suivi était
de 9,7 mois. Une surveillance clinique était pré-
conisée dans la majorité des cas. Le laser CO2
en mode continu a été tenté chez 2 patients au
niveau des plis axillaires sans succes et a été a
I’origine de cicatrices dystrophiques.
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DiIscUSSION

Le PXE est une affection de transmission
autosomique récessive due a une mutation du
gene ABCC6 (1). Ce géne code pour un trans-
porteur transmembranaire de fonction inconnue
exprimé uniquement dans le foie et le rein, ce
qui suggere que le PXE est une maladie méta-
bolique (2).

L’existence de cas familiaux a été fréquem-
ment retrouvée dans notre série essentiellement
dans la fratrie. Cependant, aucun cas chez les
parents n’a été noté. Une consanguinité paren-
tale a été rapportée dans 10 cas avec atteinte de
plus d’un enfant dans 6 cas, ce qui confirme une
transmission autosomique récessive parmi nos
patients.

La prévalence du PXE est estimée de 1/25.000
a 1/100.000 (3). Une prédominance féminine
avec un sex ratio de 2 a été rapportée dans la
majorité des séries publiées malgré la transmis-
sion autosomique du géne ABCC6 suggérant
que des mécanismes hormonaux peuvent é&tre
impliqués dans la maladie (4). Dans notre série,
le sex ratio femme/homme était de 2,1. De plus,
parmi les 12 cas ou I’atteinte était familiale sur
un total de 26 patients (12 malades et 14 parents
de malades), il y avait 17 femmes et 9 hommes
(sex ratio 1,9) ce qui souligne une réelle pré-
dominance féminine et non une tendance plus
prononcée des femmes a consulter.

La classification de 1992 propose trois cri-
téres diagnostiques majeurs dans le diagnostic
de PXE — les papules cutanées, la démonstra-
tion histologique d’une élastorrhexie dermique
en peau cliniquement atteinte et 1’existence de
stries angioides a 1’examen ophtalmologique —
et deux critéres mineurs — aspects histologiques
caractéristiques en peau saine, histoire familiale
de PXE chez des parents de premier degré (4).
Néanmoins, la présence de fibres ¢lastiques
calcifiées au niveau du derme sur une biopsie
pratiquée au niveau de 1ésions cutanées typiques
était considérée comme un argument univoque
en faveur du PXE. Dans notre série, tous les
patients présentaient des aspects cliniques et
histologiques caractéristiques de PXE.

L’atteinte cutanée survient habituellement
durant la deuxiéme décennie de vie (6). Elle
était souvent inaugurale de la maladie dans notre
série. Cependant, 1’age moyen de nos consul-
tants était de 36,1 ans avec un délai moyen de
12,8 ans entre 1’apparition des signes cliniques
et la premiére consultation, témoignant du retard
diagnostique. Les manifestations cutanées sont
a type de papules jaunatres en peau d’orange
confluentes en plaques sur les faces latérales
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du cou, les régions axillaires, les plis et en péri-
ombilical. Des éléments acnéiformes retrouvés
chez un patient dans notre série peuvent se voir.
Une hyperextensibilité cutanée généralisée est
rare et s’observe en cas de lésions cutanées séve-
res (7).

Les signes oculaires sont présents dans 90%
des cas, les stries angioides sont les signes plus
fréquents et les plus caractéristiques. Elles ont
été observées chez la moitié des malades qui ont
bénéficié d’un examen ophtalmologique dans
notre série. Elles se forment le plus souvent
a la 2% et la 3°™ décennie. Dans notre série,
I’age moyen était de 34 ans. Les stries angioi-
des peuvent se compliquer d’hémorragies intra-
rétiniennes et de prolifération néovasculaire,
fréquemment responsables de cécité. Aucune
complication n’a été observée dans notre série.

Ceci pourrait étre di en partie a la durée courte
du suivi de nos malades alors que 1’examen du
fond d’ceil doit étre systématique et périodique
au cours de I’évolution (8).

Si le pronostic fonctionnel est ophtalmologi-
que, le pronostic vital est lié a I’atteinte cardio-
vasculaire.

L’atteinte cardiaque est rare. Il s’agit surtout
de prolapsus de la valve mitrale (7).

L’atteinte artérielle est fréquente, souvent
asymptomatique, a type d’athéromatose précoce
et ruptures des artérioles de moyen et petit cali-
bres responsables d’hémorragies surtout réti-
niennes, digestives et utérines (6). Notre série
est particuliere par 1’absence d’atteinte du sys-
téme cardiovasculaire. Ceci pourrait étre ratta-
ché au jeune dge des malades, la durée courte du
suivi, le taux faible de malades ayant pratiqué
un examen cardiovasculaire spécialisé et 1’ab-
sence de standardisation d’une batterie d’exa-
mens a pratiquer a la recherche des localisations
viscérales du PXE. En effet, les examens com-
plémentaires demandés sont variables selon les
équipes et les signes d’appel. Une liste standard
d’examens utiles, simples et peu colteux, pour
dépister les manifestations asymptomatiques de
la maladie, permettrait certainement de préciser
la fréquence exacte des atteintes des différents
organes au cours de cette maladie.

Le PXE suspecté cliniquement doit étre
confirmé par un examen anatomopathologique.
La biopsie doit étre pratiquée en peau 1ésée. Elle
peut étre positive en peau saine (6).

L’association d’un PXE a un élastome perfo-
rant serpigineux a été retrouvée dans deux cas
dans notre série. Elle a rarement été rapportée
dans la littérature et doit faire évoquer un lien
pathogénique entre ces maladies (9, 10). Cette
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association est contestée par certains auteurs 6. Aissaoui R, Derbel F, Jallouli A, et al.—. Pseudoxan-
qui ont proposé le terme de PXE perforant pour tltgogrgli Zlggthue’ 5 observations. Presse Med, 2003, 32,
définir cette association (11). . '

Le PXE est d’évolution lente et chronique (6). 7 ?ﬁg?gg gth’tiEEgkzl 1}{ (g:ﬂn;zlge]f,’ng;}l};,,;ZL}?%%?
L’absence de traitement curatif de la maladie et de 130, 318-320.
moyens pour réparer les lésions cutanées expli- 8. Kamoun B, Khlif H, Mseddi M, et al.— Atteinte ocu-
querait en partie que la majorité de nos patients laire au cours du pseudoxanthome élastique. Presse
sont perdus de vue. Néanmoins, si I’atteinte Med, 2006, 5, 779-783.
cutanée ne constitue qu’un préjudice esthétique, 9. Boudghéne-Stambouli O, Mérad-Boudia A, Moulon-
il est important d’adresser les malades dans des guet-Michau I, et al— Pseudoxanthome elastique et
services spécialisés afin de prévenir, dépister et glg‘lsf%’ge perforant. Ann Dermatol Venereol, 1992, 119,
traiter a temps les atteintes ophtalmologiques et
cardiovasculaires qui conditionnent le pronostic 10. Barnadas MA, Curell R, Pujol R, et al.— Elastosis per-
de la maladic. forans serpiginosa in a patient with pseudoxanthoma

elasticum. Actas Dermosifiliogr, 2006, 97, 451-455.

Le laser CO2 ne semble pas étre indiqué dans 11. Lund HZ, Gilbert CF.— Perforating pseudoxanthoma
le traitement des 1ésions de PXE. Nous n’avons elasticum. Its distinction from elastosis perforans serpi-
pas trouvé dans notre revue de la littérature de ginosa. Arch Pathol Lab Med, 1976, 100, 544-546.

cas de PXE traités par laser CO2. De plus, les
mauvais résultats esthétiques chez nos patients
traités par laser CO2 ne plaident pas en faveur
de cette thérapeutique chez de tels patients.
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