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Fait clinique

Insuffisance pancréatique exocrine : une variante 
pancréatique du syndrome du Carmi ?
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RÉSUMÉ
Introduction : Les épidermolyses bulleuses jonctionnelles (EBJ) sont des génodermatoses rares dues à un cli-
vage de la jonction dermo-épidermique au niveau de la lamina lucida. A côté de l'atteinte cutanée, des 
atteintes muqueuses peuvent se voir en particulier au niveau de la conjonctive, la cavité buccale, le larynx, 
l'œsophage et du tractus urinaire. Une atteinte des organes profonds et en particulier du pancréas n’a pas 
été rapportée dans la littérature. Nous rapportons le cas d’un enfant atteint  d’une EBJ associée à une in-
suffisance pancréatique exocrine.

Observation : Il s’agit d’un garçon âgé de 3 ans, issu d’un mariage consanguin de 1er degré, suivi pour EBJ dès la 
première semaine  de vie. A l’âge de 2 ans, il a présenté une diarrhée chronique avec une hypotrophie en rapport 
avec une insuffisance pancréatique exocrine. Une mucoviscidose a été suspectée mais le test à la sueur était 
négatif. Un traitement à base d’extraits pancréatiques avait permis d’obtenir une nette amélioration clinique et 
biologique et une meilleure croissance staturo-pondérale.
 Il présentait aussi une atteinte de tractus urinaire se manifestant par des infections urinaires à répétition et un 
abcès urétral post-circoncision.

Conclusion : Notre observation est originale du fait qu’elle décrit une nouvelle association de l’EBJ, de l’atteinte 
du tractus urinaire et de l’insuffisance pancréatique exocrine. Cette atteinte viscérale, était responsable d’une hy-
potrophie et d’une dénutrition qui a bien évolué sous extraits pancréatiques d’où l’importance de rechercher les 
atteintes viscérales associées aux épidermolyses bulleuses héréditaires pouvant conditionner le pronostic vital et 
fonctionnel comme l’atteinte pancréatique et urinaire.

Mots clés :  Epidermolyse bulleuse jonctionnelle, atteinte du tractus urinaire, insuffisance pancréatique exocrine.

ABSTRACT
Introduction : Junctional epidermolysis bullosais an un common genodermatosis due to a cleavage within the 
lamina lucida of the dermal–epidermal junction. In non-lethal forms, besides skin lesions, mucosal involvement 
can be seen particularly in the conjunctiva, the oral cavity, the larynx, the esophagus and the urinary tract. Deep 
organ involvement, particularly pancreas, has not been reported in the literature. We report the case of a child 
with junctional epidermolysis bullosa associated with exocrine pancreatic insufficiency. 

Case report: We report the case of a three-year-old boy, with first-degree consanguineous parents from a 
consanguineous marriage, followed for junctional epidermolysis bullosa from the first week of life. At the age of 
two, he developed chronic diarrhea with hypotrophy related to exocrine pancreatic insufficiency. Cystic fibrosis 
was suspected but sweat test was negative. Treatment with pancreatic extracts resulted in a marked clinical and 
biological improvement and in a better growth in weight and height. 
He presented also urinary tract involvement with repeated urinary infections and urethral abscess developed 
after ritual circumcision.
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INTRODUCTION
Les épidermolyses bulleuses jonctionnelles (EBJ) 
sont des génodermatoses rares, transmises selon 
un mode autosomique récessif, caractérisées par 
des décollements de la jonction dermo-épider-
mique se situant au sein de la lamina lucida [1,2]. 
Dans les formes non létales; à côté de l'atteinte 
cutanée caractérisée par une fragilité cutanée, 
des bulles et une atrophie cutanée, des atteintes 
muqueuses peuvent se voir en particulier au ni-
veau de la conjonctive, la cavité buccale, le larynx, 
l'œsophage et du tractus urinaire [3]. Une atteinte 
des organes profonds et en particulier du pancréas 
n’a jamais été rapportée dans la littérature. Nous 
rapportons une observation originale d’un en-
fant atteint d’une EBJ associée à une insuffisance 
pancréatique exocrine (IPE) et a à une atteinte du 
tractus urinaire.

OBSERVATION
Il s’agit d’un garçon âgé de 3 ans et 4 mois issu d’un 
mariage consanguin de 1er degré et aux antécé-
dents familiaux de diabète insulinodépendant chez 
le père. La maladie bulleuse est apparue dès la pre-
mière semaine de vie avec apparition spontanée de 
bulles tendues parfois hémorragiques au niveau de 
la face, des oreilles, du tronc, des oreilles, des mains 
et des pieds laissant place à une hypopigmentation 
associées à des dystrophies unguéales (figure 1a, b 
et c). 

L’étude génétique a conclu à une épidermolyse bul-
leuse jonctionnelle héréditaire.  
A l’âge de deux ans cet enfant a été hospitalisé en 
service de pédiatrie pour une symptomatologie 
faite de diarrhée chronique, retard staturo-pon-
déral majeur et d’œdèmes des membres inférieurs, 
avec à la biologie un syndrome carentiel et une im-
portante hypo protidémie. Devant ce tableau une 
maladie cœliaque a été évoqué en premier lieu. Ce 
diagnostic a été récusé devant la négativité des 
anticorps anti-transglutaminases tissulaires et an-
ti-gliadine, une biopsie duodénale normale, et l’ab-
sence d’amélioration sous régime sans gluten. Une 
insuffisance pancréatique exocrine a été évoquée 
devant le caractère graisseux de la diarrhée et sur-
tout la présence d’une stéatorrhée importante. Une 
mucoviscidose a été suspectée mai¬s le test à la 
sueur était négatif. L’enfant a été mis sous supplé-
mentation en enzymes pancréatiques et l’évolution 
a été favorable marquée par une nette améliora-
tion clinique et biologique et surtout une meilleure 
croissance staturo-pondérale. 
Ce patient présentait également une atteinte du 
tractus urinaire marquée par des infections uri-
naires à répétition et un abcès urétral compliquant 
une circoncision. 

Figure 1a : Bulle tendue à contenu clair.

Figure 1b : Multiples plaques hypochromiques de la 
main gauche avec une onychodystrophie.

Figure 1c: Large plaque érosive post-bulleuse du 
talon droit.
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DISCUSSION
La peau, le tube digestif et le système urinaire par-
tagent en commun des pathologies résultant pro-
bablement des déficits génétiques touchant des 
molécules présentes dans chacun de ces organes 
tels que le collagéne XVII, la laminine 332, l’inté-
grine α6β4, l’intégrine α3 et le CD151 [1]. Les épider-
molyses bulleuses jonctionnelles en représentent 
un excellent exemple.C’est un groupe hétérogène 
de maladies bulleuses héréditaires caractérisées par 
un décollement dermo-épidermique au sein d’une 
zone de la membrane basale appelée la lamina lu-
cida lié à des mutations affectant la laminine-5 (ou 
laminine 332), l’intégrine α6β4, ou le collagène XVII 
[2]. La classification des EBJ reposant initialement 
sur des éléments cliniques et ultrastructuraux, in-
tègre actuellement les données de la biologie mo-
léculaire. Plusieurs formes cliniques sont décrites: 
l'EBJ sévère d'Herliz de transmission autosomique 
récessive, l'EBJ intermédiaire de transmission au-
tosomique récessive, l'EBJ généralisée atrophique 
bénigne, l’EBJ Lateonset, l’EBJ localisée, inversée, 
le LOC syndrome (forme oculo-laryngée et cuta-
née) et le Carmi syndrome (EBJ et atrésie du pylore) 
de transmission autosomique récessive [3]. 
Au cours des formes non létales, le pronostic semble 
être dominé non pas par l’atteinte cutanée mais plu-
tôt par les atteintes viscérales associées. L'atteinte 
du tractus urinaire au cours des EBJ a été rapportée 
dans quelques cas de la littérature [4,5]. L’associa-
tion EBJ-atrésie pylorique (syndrome de Carmi), de 
transmission autosomique récessive, parfois com-
plétée d'une aplasie cutanée (syndrome de Bart), 
est bien connue [6]. Ce syndrome a été également 
décrit avec diverses atteintes urinaires de gravité 
variable comportant une insuffisance rénale, une 
néphropathie, une hydronéphrose, une sténose ou 
obstruction de la jonction urétéro-vésicale ou des 
infections urinaires récurrentes. Il est dû à une fragi-
lité des épithéliums stratifiés et simples secondaire 
à une mutation des gènes ITGA6 et ITGB4 codant 
pour une des sous-unités de l'intégrine α6β4, ré-
cepteur cellulaire de la laminine 332 [7]. Dans notre 
observation, l’enfant présentait probablement une 
atteinte du tractus urinaire se manifestant par des 
infections urinaires à répétition et un abcès urétral 
compliquant la circoncision, situation déjà rappor-
tée dans la littérature [8].   
L’insuffisance pancréatique exocrine est rare chez 
l’enfant. Elle se définit comme une réduction de la 
quantité ou de l’activité des enzymes pancréatiques 
se traduisant cliniquement par une diarrhée chro-
nique, un syndrome de malabsorption et un retard 
staturo- pondéral. La confirmation diagnostique, 
basée autrefois sur la présence d’une stéatorrhée 
(supérieure à 4-5g / 24 h chez un enfant de deux 
à dix ans) et par un déficit enzymatique objectivé 
par un tubage pancréatique sous stimulation, se 
fait actuellement par le dosage de l’élastase-1 fé-
cale. Cette affection peut être en rapport avec une 

mucoviscidose, un syndrome de Shwachman-Dia-
mond, un syndrome de Johnson-Blizzard, un syn-
drome de Pearson [9] ou avec un déficit congénital 
en lipase ou en cholipase qui est beaucoup plus rare 
[10].
A notre connaissance, une association avec une EBJ 
et à une atteinte du tractus urinaire n’a jamais été 
décrite. Il s’agit très probablement d’une variante 
pancréatique de syndrome de Carmi à l’instar de la 
variante intestinale décrite par Salvestrini et al [11]. 
La survenue concomitante d’une atteinte cutanée, 
urinaire et digestive à type d’insuffisance pancréa-
tique exocrine chez notre patient, serait la consé-
quence des mutations touchant les gènes codant 
les sous-unités de l'intégrine α6β4. L’insuffisance 
pancréatique pourrait être expliquée par une sté-
nose des canaux excréteurs due au tissu de gra-
nulation ou à la fibrose cicatricielle compliquant le 
clivage de la muqueuse pancréatique.

CONCLUSION
Notre observation est originale du fait qu’elle dé-
crit une nouvelle association de l’EBJ à une atteinte 
du tractus urinaire et une insuffisance pancréatique 
exocrine. Cette atteinte viscérale, était responsable 
d’un retard staturo-pondéral et d’une malnutrition 
protéino-calorique sévère qui a bien évolué sous ex-
traits pancréatiques. Ainsi, il ressort qu’au cours des 
épidermolyses bulleuses héréditaires une attention 
particulière doit être accordée à la recherche d’at-
teintes viscérales associées pouvant conditionner 
le pronostic vital et fonctionnel y compris l’atteinte 
pancréatique.
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