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RÉSUMÉ 
La sclérose tubéreuse de Bounerville est l’affection génétique dominante la plus commune à l’origine d’une 
épilepsie, et d’une déficience mentale. Les auteurs rapportent quatre cas d’épilepsie de l’enfant sympto-
matique de la sclérose tubéreuse de Bounerville. Les crises convulsives ont été précoces dans tous les cas 
et associées à un retard intellectuel. Le diagnostic de la maladie a été possible grâce aux signes cutanés et 
la tomodensitométrie cérébrale. Tout en soulignant la rareté de cette affection, ils mettent l’accent sur la 
nécessité d’une étroite collaboration interdisciplinaire notamment l’examen dermatologique, l’imagerie et 
le conseil génétique pour le diagnostic et la prise en charge de cette maladie.
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Introduction
La sclérose tubéreuse de Bounerville (STB) est une 
phacomatose mulisystémique à transmission auto-
somique dominante [1]. Elle résulte de la mutation 
du gène TSC 1 sur le chromosome 9 qui code pour 
l’hamartine ou de la mutation du gène TSC 2 sur le 
chromosome 16 q13 qui code pour la tuberine [1, 2]. 
Elle est rare avec une incidence de 1/6000 nais-
sance [3]. L’épilepsie y est fréquemment associée 
dans 80 à 90% des cas [4]. Elle donne lieu à des 
manifestations cutanées, cérébrales, et viscérales 
associées selon des formes diverses ou survenant 
isolement. La gravité avec des répercussions so-
ciales tient à l’existence de lésions cérébrales qui 
peuvent donner lieu à une déficience mentale à des 
crises convulsives, et à la fréquence des anomalies 
rénales [3].Le présent travail dont l’intérêt réside 
dans sa rareté, ses caractères démonstratifs a pour 
objectif de rapporter quatre observations de STB 
associée à une épilepsie sévère et un retard mental 
diagnostiqués à Abidjan. 

Observations
Observation N°1 : 
B.J. âgé de 15 ans élève consulte dans le service 
pour convulsion en contexte apyrétique. L’histoire 
actuelle remonte à 4 jours par la survenue de crises 
convulsives généralisées avec révulsion oculaire, 
hyperpnée répétés variant entre 5 à 15 par jour de 
durée 15-20 minutes suivie de perte de connais-
sance et amnésie. Dans les antécédents il est le 
3ème d’une fratrie de 5 dons le 5 ème est épilep-
tique. Né à terme, il a connu un développement nor-
mal jusqu’à l’âge de 5 ans ou ont débutés les crises 
convulsives en contexte apyretiques.de durée 3 à 
5 minutes parfois plus prolongée avec relâchement 
des sphincters ; crises pluriquotidiennes avec dé-
gradation intellectuelle, et baisse des performances 
scolaires entrainant l’arrêt de la scolarité en classe 
de CM1 alors âgé de 13 ans. Le patient était sous 
traitement anti épileptique (Carbamazépine, To-
piramate, Valproate de Sodium) mais l’observance 
thérapeutique était mauvaise. L’examen physique   
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notait une lenteur a l’idéation ; une dysarthrie, une 
dyscalculie, mais la praxie et la gnosie était conservée.  
L’examen dermatologique mettait en évidence une an-
giofibrome sur le visage (figure 1A), des macules hypo-
chromiques et des plaques d’aspect « peau de chagrin » 
de la région lombaire (figure 1B).

Figure  1A: Angiofibrome de la face de Chagrin 

Figure 1B: : Aspect de plaques en peau de dorso- 
lombaire

Ces lésions évoluaient depuis l’âge de 6 ans. L’EEG réali-
sée a montré un tracé de veille de type thêta à 6 cycles/
seconde et des anomalies a types de Pointes d’Ondes 
Lentes (POL) en courte bouffées généralisées (figure 2A) 
et la TDM des calcifications d’allure séquellaires (figure 2B).

Figure  2A: Scanner nodules calcifiés sous épendy-
maires des ventricules latéraux

Figure 2B: : EEG montrant des pointes ondes lentes 
en courtes bouffées généralisées

Observation N°2 :
N.S.P. âgé de 8 ans de sexe masculin consulte pour érup-
tions des lésions cutanées polymorphes faites de plaques 
et de papules évoluant depuis 2 ans. Dans les anté-
cédents on notait des convulsions apyrétiques évoluant 
depuis l’âge de 3ans ayant entrainé un ralentissement de 
l’apprentissage et un retard scolaire. A l’examen on notait 
des lésions cutanées sous forme de papules fermes, sail-
lantes, infracentimétriques disséminées au visage, des ma-
cules hypochromiques du tronc, des taches, « café au lait » 
du thorax et des plaques a surface rugueuse de 1-6 mm de 
diamètre, aspect « peau de chagrin » siégeant en la région 
lombaire gauche. Par ailleurs des fibromes péri-unguéaux 
des orteils gauches : II, III et IV. (figure 3A). 

Figure  3A: Fibromes unguéaux non traumatiques 
des 2ème, 3ème et 5ème orteils.

Les examens complémentaires réalisées : L’EEG est 
revenu normal, la TDM a mise en évidence des no-
dules calcifiés sous épendymaires de 2 à 10 mm évo-
cateurs de STB et l’échographie hépatique des no-
dules hépatiques juxta-vasculaires hyperéchogènes 
pouvant faire évoquer des angiofibromatomes dans 
ce contexte. Il n’y avait pas de lésions rénales et l’EEG 
est revenu normal.

Observation N°3 :
K.A. sexe masculin âgé de 14 ans élève en classe de 
CM2 consulte pour des lésions papuleuses du visage. 
Dans les antécédents, il est suivi depuis l’âge de 5 
ans pour convulsions en contexte apyrétique appa-
ru l’âge de 6 ans et traité avec Carbamazépine (non 
compliant) Les persistances des crises depuis l’âge 
de 8 ans ont entrainé une baisse des performances 
scolaires. A l’examen on notait des angio-fibromes 
du visage et des macules achromiques et des 
plaques « peau de chagrin » au niveau lombaire. La 
TDM cérébrale a mis en évidence des nodules sous 
épendymaires bilatéraux calcifiées et l’échographie 
rénale des reins dédifférenciés hyperéchogènes mi-
crokystiques compatibles avec un STB. A l’EEG un 
tracé lent pour l’âge sans anomalies épileptiques et 
l’échographie cardiaque normal.

Observation N°4 :
T.M. âgé de 15 ans consulte pour « encéphalopathie 
». Dans ses antécédents, on note une souffrance 
néonatale avec une hospitalisation de 2 semaines. 
Le développement psychomoteur était bon jusqu’à 
l’âge de 24 mois. L’apparition des crises convulsives 
tonicocloniques va secondairement entraver la sco-
larité avec l’arrêt en classe de CP2. Un traitement à 
base de Valproate de Sodium pendant 4 ans puis 
remplacé par le Phénobarbital demeure inefficace. 
Ce qui entraine une interruption des traitements au 
profit d’une tradithérapie également sans succès.
A l’examen on notait une lenteur à l’idéation et une 
lésion à type de peau de chagrin dorsolombaire, un   
angio-fibrome de la joue (figure 3B)et des anomalies 
gingivales sous forme de fibromes. 

Figure 3B: : Angiome de la joue

La TDM réalisée a l’âge de 13 ans a mis en évidence 
des lésions séquellaires bi-occipitales sur atrophie 
cortico sous corticale et l’ECG un tracé microvol-
té avec quelques ondes lentes antérieures. L’EEG a 
montré un tracé lent mais sans anomalie de nature 
épileptique. Une IRM demandée n’a pas été réalisée.
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Discussion
Il s’agit de quatre enfants âgés respectivement de 
8, 14, 15 et 15 ans suivi pour épilepsie chez qui l’exa-
men cutané a retrouvé des lésions évocatrices d’une 
sclérose tubéreuse de Bounerville (aspect de peau 
de Chagrin, et tache achromique, adénomes séba-
cées, un   angio-fibrome de la joue, fibrome péri-un-
guéaux) et le scanner cérébral a retrouvé des no-
dules sous épendymaires bilatéraux calcifiées et des 
tumeurs géantes sous épendymaires. Ces patients 
sont sous antiépileptiques avec une réponse théra-
peutique variant d’un patient à l’autre. La description 
du 1er cas de STB remonterait aux années 1880 à 
Bounerville chez un patient avec Epilepsie et retard 
mental (1).  Le premier cas chez un enfant africain est 
attribué à Agbessi et Vovor en 1967 (5).  Des travaux 
ultérieures sont fait l’objet de quelques publications 
en Afrique subsaharienne notamment Picthé por-
tant sur 4 cas au Togo (6), Languju portant sur 2cas 
au Nigeria (7) et plus récemment Nguefack et Moifo à 
propos de 8 et 5 cas au Cameroun (8,9) en 2012. Plu-
sieurs critères diagnostiques ont été proposés pour 
le diagnostic dont ceux de Gomez (10).  Mais les cri-
tères diagnostiques les plus utilisés aujourd’hui sont 
ceux de la conférence de consensus de l’Académie 
Américaine de Dermatologie (11) : Le diagnostic est 
certain devant deux critères majeurs ou l’association 
d’un critère majeur et deux mineurs ; probable quand 
un critère majeur et un mineur ; possible devant un 
critère majeur ou deux critères mineurs. [Tableau1].

Tableau I: critères diagnostiques pour la STB (11)

Classiquement la STB était définie par une triade-
clinique : déficience mentale, épilepsie et lésions 
cutanées typiques (12).  Cependant on admet que 
le diagnostic de la STB impose la réalisation d’une 
imagerie à la recherche d’anomalies et surtout de lé-
sions tumorales cérébrales qui font toute la gravité 
de ma pathologie.  En effet si les lésions cutanées 
sont très contributives au diagnostic   poser le dia-
gnostic, c’est l’imagerie qui permet de définir le pro-
nostic et parfois l’attitude thérapeutique (6). En effet, 
la STB fait partie des phacomatoses qui constituent 
un groupe d’affections assez rares associant outre 
les lésions cutanées d’autres manifestations notam-
ment viscérales, ou intracérébrales. Les manifesta-
tions neuropsychiques sont dominées par l’épilepsie 
et le retard intellectuel (7,13). Nos patients présen-
taient tous les critères pour le diagnostic final de STB 
comme mentionné dans le [tableau 2] 

Tableau II: critères diagnostiques pour nos patients

ce qui rend le diagnostic certain : Ils avaient au mini-
mum 2 critères majeurs ; les patients 3 et 4 avaient 
en plus1 critère mineur. Nous avons recensé 4 cas en 
5 ans, Moifo 6 cas ; Nguefack 5 cas, Pitché 4 cas et 
Languju 2 cas. L’épilepsie apparait comme une com-
plication majeure de la STB (2, 5, 6). Les manifesta-
tions cliniques de la STB peuvent survenir à n’importe 
quel âge, mais la plupart des patients présentent les 
signes de la maladie avant l’âge de 10 ans (4, 7,14). 
Les crises comitiales répétées peuvent aggraver 
l’état et entrainer des troubles de comportement im-
portant chez les malades ; d’ailleurs, Bounerville dès 
les premières observations a mis l’accent sur le retard 
mental qu’on rencontre au cours de cette affection 
(4). La déficience intellectuelle est plus ou moins im-
portante : déficience légère ou déficience profonde. 
Si les crises convulsives peuvent exister sans atteinte 
intellectuelle, les enfants atteints de débilité men-
tale ont par contre pratiquement tous une épilepsie. 
La débilité mentale est d’autant plus grave que les 
crises convulsives ont commencé plus tôt chez nos 
patients. L’épilepsie et la déficience mentale repré-
sentent le risque majeur de la STB ; il est bien dé-
montré dans toutes les études réalisées que le retard 
intellectuel s’observe uniquement chez les sujets 
épileptiques (13,15-16).  Cependant tous les cas de 
STB avec épilepsie ne comportent pas toujours un 
retard mental. L’élément déterminant du pronostic 
mental est l’âge de début des crises (16,17).  Le délais 
entre le début des crises épileptiques et le diagnos-
tic de STB dans notre série était supérieur à 5 ans. 
Ce retard pourrait s’expliquer par plusieurs facteurs 
notamment l’accès aux examens paracliniques no-
tamment la TDM et l’EEG, mais surtout le manque 
d’information et l’analphabétisme pouvant compro-
mettre directement la prise en charge globale des 
patients (18).  Seule la TDM et/ou l’IRM permettent la 
détection précoce des tumeurs. L’EEG était anormal 
dans un cas seulement comme chez Nguefack et 
Moifo (8,9). Dans la littérature les anomalies EEG les 
plus caractéristiques sont décrites dans le syndrome 
de West avec spasme en flexion et hypsarythmie (9)
Le scanner était l’examen clé de l’imagerie ayant 
fourni des éléments morphologiques pour le dia-
gnostic. Tous nos patients avaient au scanner céré-
bral des nodules sous épendymaires calcifiés mul-
tiples. Leur fréquence au scanner est estimée dans 
la littérature à plus de 90 % (9,18) ; les tubers cor-
ticaux apparaissent comme des lésions hypodenses 
rarement calcifiées et l’IRM est plus efficace que le 
scanner pour leur détection (19). Les tubers sont des 
« harmatomes » qui se constituent avant la naissance 
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et ont un volume stable ; Ce sont eux qui sont res-
ponsables des principaux symptômes neurologiques 
que sont l’épilepsie et le retard mental. Ces symp-
tômes sont directement corrélés nombre de tubers 
et à leur localisation (16,20). 
Les 4 cas colligés dans notre série soulignaient l’im-
portance des complications neurologiques et la gra-
vité de cette affection.  Sur le plan épidémiologique 
notre travail se caractérise par la prédominance mas-
culine. Dans la littérature il n’y a pas de prédominance 
pour un sexe. (6, 8, 9). Cependant les garçons ont un 
risque accru de déficience mentale par rapport aux 
filles avec une plus grande fréquence de crises à dé-
but précoce dans la première année (16).

Conclusion
L’épilepsie et le retard mental sont deux manifesta-
tions qui font toute la gravité de la STB. Ainsi toute 
crise convulsive apyrétique chez les enfants en par-
ticulier les crises partielles devrait conduire à un exa-
men dermatologique minutieux. Et toutes lésions 
cutanées évocatrices devraient conduire aux exa-
mens paracliniques à la recherche de signes scanno-
graphiques d’une Sclérose Tubéreuse de Bourneville, 
afin d’instituer précocement une prise en charge 
thérapeutique de l’épilepsie. Celle-ci évite des dé-
gradations cognitives corrélées à la fréquence des 
crise afin d’améliorer l’insertion sociale des enfants. 

Consentement
Ce travail a été approuvé par la Direction médicale 
scientifique, La rédaction du consentement éclai-
ré, faite par AKR, pour l'inclusion des patients dans 
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parents. Patient 1 donné un consentement éclairé à 
publier son information clinique et des photos. Pa-
tient 2 a autorisé la publication de ses données cli-
niques, mais elle ne permet pas aux médecins de 
publier ses photos. Les copies des consentements 
écrits sont disponibles pour examen par le directeur 
de cette revue.
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