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Introduction

La neurofibromatose de type 1 (NF1) est une pathologie & transmission autosomique dominante et
la plus répandue des neurofibromatoses. Elle est caractérisée par des manifestations cutanées a
type de taches café au lait, lentigines et neurofibromes, auxquelles peuvent étre associées d'autres
manifestations. Sa prévalence varie selon les pays et peu de données sur la NF1 sont connues en
Tunisie. Nous rapportons dans ce contexte le cas d’une jeune femme atteinte de NF1.

Cas clinique

Il s’agit de la patiente WA agée de 27 ans aux antécédents d’anémie ferriprive sous traitement
martial. La patiente présentait dés la 1¢ enfance des taches cutanées « café au lait » disséminées
(figurel,2,3), plus que dix, dont le plus grand diametre mesure plus que 6cm. A l'interrogatoire, elle
a décrit les mémes taches chez le pére qui n’a jamais été suivi. La patiente nous a consultés pour
une tuméfaction abdominale au niveau du flanc droit d’apparition progressive indolore. Une
échographie abdominale a été demandée qui a objectivé une masse au niveau du flanc gauche a
mieux spécifier par une IRM. Le Diagnostic de neurofibromatose de type 1 a été étayé aprés avoir
objectivé des neurofibromes plexiformes a I'lRM en décembre 2020 (figure4). La patiente a été
adressée aux consultations de génétique. Récemment la patiente nous a consultés pour des
lombalgies bilatérales d’installation progressive. A I'examen clinique, il y avait une perte de la
lordose lombaire avec a la radiographie standard, un pincement de I'espace intervertébral L3-L4 et
L4-L5 avec une légere accentuation de l'arc postérieur des vertébres lombaires et un

spondylolisthésis L4-L5.
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Figure2 : Tache café au
lait au niveau de la face
postéro-atérale de la
cuisse

Figurel: Tache café au lait au
niveau de la fosse iliaque droite
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Figure4 : le compte rendu de I'RM cérébro-médullaire qui a
objectivé une neurofibromatose de type 1
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Discussion

La NF1 ou maladie de Von Recklinghausen est la plus fréquente des phacomatoses. C'est une
maladie multiviscérale d’origine génétique et de sévérité variable. Elle se transmet sur le mode
autosomique dominant, cependant, il s’'agit de mutations de novo dans 50 % des cas. Son
diagnostic est avant tout clinique avec des criteres bien définis (tableaul). Les manifestations
cutanées arrivent au premier plan avec les taches café au lait (TCL), les lentigines axillaires et
inguinales et les neurofibromes cutanés.

Tableaul : Critéres diagnostiques de la NF1 (conférence de consensusdu NIH de 1988) (1)
Diagnostic retenu en présence de 22 critéres cliniques
= B taches cafe-au-lait
> 5mm dans leur plus grand diamétre chez les individus pré-pubéres
> 15mm aprés la puberté
= 2 neurofibromes quel gu’en soit le type ou =21 neurofibrome plexiforme
Lentigines axillaires ou inguinales
1 gliome des voies optiques
= 2 nodules de Lisch
Une lésion osseuse caractéristique comme une dysplasie du sphénoide, un
amincissement de la corticale des os longs avec ou sans pseudarthrose
Un parent du premier degré atteint de NF1 selon les critéres précédents

Les atteintes ostéosquelettiques peuvent se voir au cours de la NF1. Elles peuvent étre
généralisées, dans la majorité des cas, cadrant avec une ostéopénie , une ostéoporose ou un retard
staturo-pondéral. Elles peuvent étre localisées, plus rarement, avec une morbidité importante
comme la scoliose, déformation des os longs, dystrophie vertébrale qui est le cas de notre patiente.
Les dysplasies vertébrales les plus caractéristiques sont I'accentuation de la concavité postérieure
ou antérieure de certains corps vertébraux, aspect en feston ou scalloping, un amincissement des
pédicules, un élargissement des trous de conjugaison. C’est un signe trés évocateur de NF1(2).

Le risque de dégénérescence au cours de la NF1 existe et il est multiplié par 4 par rapport a la
population générale (3). Il s'agit surtout de transformation en mélanome, phéochromocytome,
cancer médullaire de la thyroide, astrocytome, gliome des voies optiques, tumeur de Wilm,
leucémie. Les transformations malignes représentent la principale cause de décés prématuré des
patients atteints de NF1. La répartition des tumeurs malignes est tres différente de celle des tumeurs
de la population générale: 50% des tumeurs correspondent a des tumeurs du systéme nerveux
central, dont les gliomes des voies optiques représentent le tiers des cas. Le risque de
neurofibrosarcome est significativement augmenté chez les patients NF1 (3).

Conclusion

La NF1 est une pathologie multisystémique dont les manifestations sont extrémement variables d’un
malade a l'autre, allant des formes mineures pouvant passer inapergues aux formes séveres. Les
manifestations algiques de la NF1 peuvent étre particulierement graves a cause des différentes
étiologies, notamment tumorale. Sa prise en charge doit étre multidisciplinaire et les patients doivent
bénéficier d’un contréle régulier.
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