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RESUME

Lépidermolyse bulleuse dystrophique (EBD) est un ensemble de dermatoses rares, héréditaires et chro-
niques, affectant principalement la peau et la muqueuse pharyngo-cesophagienne. Chaque patient atteint
d'EBD est différent et son status nutritionnel peut varier de fagon considérable selon le type de 'EBD et
I'étendue des lésions. Ce cas illustre les complications nutritionnelles de cette maladie et rapporte une as-
sociation exceptionnelle de I'EBD avec le Scorbut et les difficultés thérapeutiques de la sténose oesopha-
gienne chez les enfants atteints.

Mots-clés: épidermolyse bulleuse dystrophique, sténose oesophagienne, Scorbut, carence en zinc, ostéo-
porose, enfant

ABSTRACT

Epidermolysis bullosa (EB) is a set of rare, hereditary and chronic skin disorders, mainly affecting the skin
and the pharyngo-oesophageal mucosa. Every patient with EB is different and his nutritional status can
vary greatly depending on the type of EB and the extent of lesions. This case reports the nutritional com-
plications of this disease, an exceptional association with Scurvy and the therapeutic challenges of esopha-

geal stricture in these children.
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Introduction:

Les épidermolyses bulleuses héréditaires (EBH)
sont des génodermatoses rares, caractérisées par
la présence de bulles et de décollements cutanés
des la naissance. Les formes dystrophiques, de sé-
vérité modérée a majeure, peuvent mettre en jeu le
pronostic vital dans les premiéres années de vie et
exposent aux risques de complications sévéres no-
tamment la sténose cesophagienne, 'anémie chro-
nique, la carence en proteines, en vitamines et en
oligo éléments [1]. A I'heure actuelle, le traitement
n'‘est que symptomatique. Nous rapportons I'ob-
servation d'une fille qui présente une EBD compli-
quée d'une sténose oesophagienne et de carences

nutritionnelles multiples avec un scorbut.

Observation

Il s'agissait d'une fille originaire du nord-ouest de
la Tunisie, suivie dés la naissance en dermatolo-
gie pour une épidermolyse bulleuse dystrophique
par mutation du gene du collagene VII. Elle était
sous Vaseline, Bactigras, antihistaminique et émol-
lients. Elle a été adressée a notre consultation pour
dysphagie a I'age de 6 ans et 4 mois. Les parents
étaient consanguins de ler degré. Les conditions
socio-économiques étaient moyennes. Elle a eu
une prophylaxie anti rachitique correcte. Ella avait
un bon développement psychomoteur. L'enfant est
scolarisée en premiére année primaire et elle est ac-
compagnée d'une auxiliaire de vie scolaire. Lenfant
présentait une dysphagie aux solides évoluant de-
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puis une année avec une aggravation récente, as-
sociée a une asthénie, une baisse de I'état général,
des arthralgies et des myalgies diffuses et une gin-
givite hémorragique.

A l'examen physique, elle était pale, elle avait
des placards érythémateux atrophiques a bord
sguameux associés a des papules violacées et des
bulles rompues au niveau du front, du décolleté et
du tronc avec onychodystrophie des deux mains,
une alopécie (figure 1a, b, ) et des ecchymoses au
niveau des membres. Elle avait de multiples caries
dentaires et une hypertrophie gingivale.

Figure 1: a: Bulles rompues au niveau du front et
du décolleté associées a l'alopécie, b: Placards éry-
thémateux atrophiques a bord squameux associés
a des papules violacées au niveau du cou et du dé-
colleté, c: Onychodystrophie manifeste

L'examen amontré un poids a14,4 Kg (-2, 71 z-score),
une taille & 103 cm (-2,69 z-score) et un indice de
masse corporelle a 13,6 Kg/m2 (-1,24 z-score) avec
une cassure de la courbe de croissance. Elle n'avait
pas de déformations osseuses.

Le bilan biologique a objectivé une anémie a 74 g/
dl hypochrome microcytaire associée a une hypo-
calcémie a 2,01 mmol/L (Valeur normale VN: 2,2-2,6
mmol/L) avec une carence sévére en vitamine D a
6,8 ng/ml (25-hydroxy vitamine D <10 ng/mL) avec
une PTH normale. L'électrophorese des protides a
mis en évidence une hypoalbuminémie a 26,3 g/L
associée a une hyper alpha2globulinémie a 9,3 g/L
(VN:2,8-5,6 g/L) et une hyper gammaglobulinémie
a19,6 g/L (VN: 5,2-13 g/L). Le taux de prothrombine
était de 72%. Par ailleurs, dans le cadre d'un bilan
nutritionnel complet, nous avons objectivé une zin-
cémie basse a 10,8 ymol/L (VN: 15-24 umol/L), une
carence en vitamine C & 7,3 ymol/L (VN: 28,3-96,4
umol/L), avec un taux de retinol dans les normes.
Le bilan thyroidien a été réalisé devant l'asthénie et
amontré une TSH a 8,6 pUl/mL (VN: 0,5-5 pUl/mL)
et T4 libre (FT4) & 10,4 pmol/L (VN: 87-25 pmol/L)
et des anticorps anti-thyropéroxydase a 21,3 U/mL
(VN < 35 U/mL). Léchographie cervicale objective
une augmentation modérée de la glande thyroide.
L'age osseux était estimé a 3 ans et demi d'aprés
Atlas de Greulich et Pyle pour un age chronolo-
gique a 6 ans et 8 mois et le profil ostéodensitomé-
trique était en faveur d'une ostéoporose du rachis
lombaire. Au transit cesogastroduodénal, 'ceso-
phage était perméable siege d'une sténose éten-
due modérément serrée a son tiers inférieur avec
une discréte dilatation de I'cesophage en amont et
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un passage satisfaisant en aval permettant d'opa-
cifier l'estomac et les anses gréles (figure 2).

Figure 2: Transit ocesogastroduodénal objecti-
vant une sténose du tiers inférieur de I'cesophage
(fleches jaunes) avec une dilatation de l'oesophage
en amont et un passage satisfaisant en aval

Nous avons administré al'enfant un traitement mar-
tial a la dose 6mg/Kg/J du fer élémentaire pendant
4 mois puis nous avons gardé une supplémentation
quotidienne de 3 mg/Kg/J. Nous avons corrigé la
carence sévére en vitamine D par I'administration
de 4000 unités d'ergocalciférol/jour pendant trois
Mois puis Nous avons maintenu une supplémenta-
tion en vitamine D 100.000 Ul tous les trois mois
associée a une supplémentation calcique quoti-
dienne de 1000 mg/J par voie orale. Nous avons
administré du Zinc a la dose de 3 mg/Kg/J pendant
15 jours pour corriger la carence en Zinc puis nous
avons maintenu une supplémentation orale journa-
liere de 10 mg/3. Nous avons retenu le diagnos-
tic de Scorbut (hypovitaminose C symptomatique)
devant les signes cliniques et la carence profonde
(ascorbémie < 2 mg/L (11,4 ymol/L)). La patiente a
recu l'acide ascorbique a raison de 1000 mg par
voie orale en deux prises par jour pendant deux
semaines puis 500 mg/J jusqu'a la disparition des
signes cliniques et puis nous avons recommandé un
régime riche en vitamine C. Lenfant a été mise sous
L-thyroxine 12,5 pg/j pour I'hypothyroidie fruste.
Pour la sténose de l'cesophage, nous avons ad-
ministré un régime semi-liquide initialement et un
traitement par les inhibiteurs de la pompe a protons
(IPP) : Esoméprazole 2m/Kg/J pendant deux mois,
puis nous avons recommandé une alimentation
mixée ou en petits morceaux et une éviction des
aliments durs, trés secs et/ou trés chauds avec un
traitement prolongé par Esoméprazole a la dose de
1m/Kg/J. Nous avons administré des compléments
alimentaires hyperprotidiques a boire en dehors
des repas et des compléments vitaminiques.

L'évolution a été marquée par la disparition des ar-
thralgies et des myalgies, la baisse de la fréquence
des gingivites, un meilleur passage des aliments
et une meilleure cicatrisation des Iésions cutanées.
Nous avons noté un gain pondéral et une améliora-
tion de la vitesse de croissance. Nous avons corrigé
la carence en vitamine C et la carence en Zinc. Elle a
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gardé une anémie a 9,5 /dL et une carence modérée
en vitamine D malgré une bonne observance théra-
peutique. Elle est en euthyroidie.

Discussion

Nous avons rapporté ce cas car il illustre les com-
plications nutritionnelles de I'EBD chez I'enfant. En
effet 'EBD est une génodermatose qui résulte d'un
clivage a l'intérieur de la lamina densa, la protéine
impliquée est le collagéne de type VII [2]. LEBD est
due a des mutations du gene COL7A1 codant pour
la protéine collagéne type VII [3]. Elle est de sévé-
rité variable et peut étre localisée ou généralisée,
de transmission dominante ou récessive. L'atteinte
mugueuse est fréquente et souvent sévére dans les
formes récessives. Cependant, elle est souvent mo-
dérée moins symptomatique voire absente dans les
formes dominantes [3]. L'atteinte muqueuse peut
impliquer les yeux, les dents, la muqueuse buccale,
le systeme génito-urinaire, les appareils digestif,
respiratoire et musculo-squelettique [4]. Les com-
plications gastro-intestinales sont fréquentes dans
les différents types d'EBD et entrainent une mor-
bidité importante avec des déficits nutritionnels
séveres notamment une anémie réfractaire, une
hypoalbuminémie, une malabsorption et un retard
de croissance [1]. Notre patiente avait une anémie
réfractaire puisque malgré une supplémentation
quotidienne en fer avec une bonne compliance
thérapeutique, elle a gardé un taux d’'hémoglobine
<10g/dL. Ce ci peut étre expliqué par la malabsorp-
tion et l'inflammation chronique. En effet, chez les
patients atteints de formes modérées a séveres
d'EB, le niveau minimum souhaitable d'Hb est de
10 g/dL. Le traitement doit étre individualisé au
cas par cas. Les mesures diététiques doivent étre
proposées chez tous les patients atteints d'EB et
une supplémentation orale en fer doit étre prescrite
pour l'anémie légere. Une transfusion doit étre ad-
ministrée si le taux d'Hb < 6 g/dL chez l'enfant [5].
Notre patiente avait un retard de croissance. En ef-
fet, la fréquence de la dénutrition chez les enfants
atteints d'EB est trés élevée [6]. La malnutrition sé-
vére a été le plus souvent observée dans I'EBD ré-
cessive (26,9 %), suivie de 'EBD dominante (25 %)
et de I'EB jonctionelle (12,5 %). La dénutrition est
multifactorielle. Une augmentation des besoins
énergétiques et protidiques est observée au cours
de I'EB du fait des pertes cutanéomuqueuses, de la
surinfection des lésions cutanées, des pertes diges-
tives par diarrhée et de I'état inflammatoire chro-
nique. Les apports alimentaires des enfants atteints
d'EB sont diminués a cause de la microstomie, de
la dysphagie secondaire a une sténose oesopha-
gienne et de la constipation chronique [7].

Des complications peuvent étre observées dans dif-
férentes parties du tractus gastro-intestinal chez
les enfants atteints d'EBD. Les complications qui
ont été rapportées sont la sténose de I'cesophage,
le reflux gastrocesophagien, la hernie hiatale, la
gastrite, l'ulcére peptique, I'entéropathie exsuda-
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tive, la fissure anale, le mégacdlon et la constipation
[8]. Notre patiente avait une sténose modérée du
tiers inférieur de 'cesophage. En effet, bien que I'in-
cidence de la sténose cesophagienne chez les pa-
tients atteints d'EBD soit supérieure a 50 %, la plu-
part des patients présentaient une sténose légere
ou modérée [9]. La prise en charge de la sténose
de I'cesophage chez les patients atteints d'EB pose
des problemes. En effet, pour les sténoses ceso-
phagiennes légéres ou modérées, la dilatation en-
doscopique de l'cesophage est actuellement le trai-
tement de choix [10]. La dilatation est suivie d'une
injection de stéroides ou de Mitomycine dans la mu-
queuse. La Mitomycine C est utilisée pour réduire
le risque de re-prolifération des cicatrices. Pour les
sténoses cesophagiennes séveres, une gastrosto-
mie peut étre le traitement ultime pour les patients
atteints d’'EBD récessive [9], étant donné l'absence
doptions thérapeutiques efficaces a I'heure ac-
tuelle. Une dilatation oesophagienne a était envi-
sagée chez notre patiente mais a été rejetée devant
I'étendue de la Iésion et le risque de récidive de la
sténose et de perforation. Nous avons opté pour
les IPP et une alimentation mixée et semi liquide et
I'évolution était favorable avec un recul de trois ans.
Notre patiente a présenté plusieurs carences nutri-
tionnelles : une carence en zinc, une carence sévére
en vitamine D et une hypovitaminose C. La carence
en vitamine C était profonde puisqu'elle avait une
ascorbémie <2 mg/L (11,4 ymol/L) [11]. L'enfant avait
des manifestations cliniques évocatrices de scorbut
- les signes généraux (asthénie avec baisse de |'état
général), les ecchymoses d'apparition spontanée,
I'alopécie, les arthralgies, les myalgies, et la gingivite
hypertrophique hémorragique [12].

La carence en vitamine C chez notre patiente est
causée par le manque d'apport (sténose de l'ceso-
phage) et la malabsorption. Le dépistage d'une ca-
rence en vitamine C chez les enfants atteints d'EBD
est nécessaire puisque la vitamine C est un cofac-
teur indispensable a la proline et a la lysine oxydase
qui interviennent dans la biosynthése du pro colla-
gene et la formation d'hélices de collagéne stables
[11]. La carence en vitamine C entraine une fragilité
du tissu conjonctif. Cette fragilité entraine un retard
de cicatrisation cutanée par atteinte de la kératine
et une altération de la formation de la dentine et
la perte des dents [13]. Ainsi la carence en vitamine
C aggrave l'atteinte cutanéomuqueuse de I'EBD.
En plus la carence en vitamine C entraine un dé-
faut de l'ostéoformation et une augmentation de la
résorption osseuse. Ainsi 'ostéoporose chez notre
patiente est plurifactorielle : la carence en vitamine
D, la carence en vitamine C, la diminution de l'acti-
vité physique du fait de I'asthénie et l'inflammation
chronique qui altére le renouvellement osseux [14].

Conclusion

La prise en charge nutritionnelle des enfants at-
teints d’EBD est un volet essentiel du traitement de
cette maladie et doit étre débutée précocement.
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La prévention et le dépistage précoce des carences
nutritionnelles spécifiques permettent damélio-
rer la croissance et la qualité de vie de ces enfants.
Une orientation des enfants atteints d'EBD a des
centres spécialisés en gastroentérologie et en nu-
tritions pédiatriques, dés les premiers mois de vie,
est indispensable.
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