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Introduction

La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une '

neuro-ectodermatose de déterminisme génétique
dominant autosomique, donnant lieu a des manifestations
neurologiques, cutanées et viscérales trés variables
dues au développement de tumeurs bénignes de type
hamartomateux. Décrite la premiére fois par Bourneville
en 1880, c'et Vogt qui présenta en 1908 la classique
triade : épilepsie, retard mental et adénomes sébacés. La
prévalence de la STB est estimée entre 1/6000 et 1/15000,
et sonincidence estde 1/6000 naissance. Lintérét de notre
observation est de mettre l'accent sur l'atteinte rénale et
cardiaque chez une enfant porteuse de la STB sans retard
psychomoteur associé.

Observation

Il s'agit de U'enfant W. O., suivie depuis l'dge de 2 ans et
demi pour sclérose tubéreuse de Bourneville, compliquée
de crise épileptique partielle complexe avec aura a type de
vertige, dont le diagnostic a été retenu devant la présence
de macules cutanées hypopigmentées associées a la
présence de tubers corticaux et calcifications cérébrales
a la TDM cérébrale. L'EEG avait mis en évidence des
bouffées d'ondes lentes et pointes monophasiques en
temporal gauche sans signes de généralisation. Sur le
plan cognitif, la patiente a gardé un bon développement
psychomoteur et une scolarité normale et sur le plan
épileptique lamendement des crises a été obtenu par
polythérapie a base de phénobarbital, carbamazépine,
clobazam et lévétiracétam. A ldge de éans, la patiente
a présenté des coliques néphrétiques gauches traitées
initialement comme lithiase rénale par lithotripsie
extracorporelle, mais devant l'apparition d’'une hématurie
macroscopique une angiographie abdominale réalisée
a mis en évidence un angiomyolipome rénal gauche
associé a des microkystes corticaux rentrant dans le
cadre de la STB, traité par embolisation. L'évolution fut
marquée par Uapparition a l'age de 9ans de précordialgies
avec palpitation, UIRM cardiaque (figure1l) a mis en
évidence une tumeur unique enchassée dans le septum

interventriculaire rentrant dans le cadre de la STB faisant
17/04mm sans répercussion sur les cavités gauches ou
droites, avec a l'holter ECG la détection de nombreuses
extrasystoles ventriculaires sans trouble du rythme
associé pour lesquelles un traitement par Avlocardyl a été
débuté.
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cavités de notre patiente montrant le rhambdomyome
interventriculaire (17/04 mm).

Figure1 cardiaque coupe quatre

Discussion

La STB est une affection génétique avec une prédominance
des cas sporadiques et une grande hétérogénicité
génétique. Deux génes majeurs ont été identifiés : TSC1
et TSC2, localisés respectivement sur le chromosome
9934 et 16p13 codant pour deux protéines distinctes ayant
un role anti-oncogéne: 'hamartine et la tubérine. Les
hamartomes sont localisés au niveau du systéeme nerveux
central [SNCJ, la peau, le rein, la rétine, le cceur et l'os.

Le SNC est le plus fréquemment atteint au cours de la STB,
le cervelet n'est atteint que dans 15% des cas et latteinte
du SNP est trés rare. Ces anomalies neurologiques
constituent la premiére cause de morbi-mortalité et sont
en rapport avec des hamartomes cérébraux de 3 types :
les tubers corticaux et les nodules sous épendymaires
retrouvés chez 95% des patients et les astrocytomes a
cellules géantes présents chez 6 a 14% des patients. Les
signes neuroradiologiques constituent un élément clé pour
le diagnostic et font partie des criteres diagnostiques de la
STB. Sur le planclinique, les manifestations neurologiques
sont essentiellement représentées par lépilepsie et le
retard mental. Les crises épileptiques surviennent dans
70 a 90% des cas, survenant dés la premiére année de vie
chez plus des 2/3 des patients, évoluant vers un syndrome
de West dans 50% des cas. Dans 60% des cas, U'évolution
se fait vers un syndrome de Lennox Gastaut. Le retard
mental ne s'observe que chez les sujets épileptiques dans
50 a 60% des cas de profondeur variable. Plusieurs études
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ont rapporté une association entre nombre de tubérosités
corticales, risque d'épilepsie et retard mental. En effet, la
survenue d'un retard mental semble corrélée au nombre
de tubers corticaux (plus de cing) et a leur localisation
(dans les régions frontales et occipitales). Des troubles
de comportement de type autistique sont constatés dans
17-68%, dont U'épilepsie et le retard mental constituent
des facteurs de risque. Des faiblesses de mémorisation,
un retard de langage, une dyscalculie, des difficultés
visuospatiales et une apraxie ont été décrits chez les
patients ayant une STB. Chez notre patiente la seule
manifestationsneurologiquedelaSTBétaitl'épilepsie, sous
forme de crises partielles complexes avec aura répondant
a une polythérapie [(phénobarbital, carbamazépine,
clobazam et lévétiracétam) avec amendement complet
des crises. Néanmoins, des difficultés scolaires a type de
défaut de mémorisation ont été constatées sans retard
mental associé.

Les manifestations cutanées sont les plus fréquentes
apres les manifestations neurologiques et sont présentes
chez 96% des patients porteurs de STB, leur survenue
évolue en fonction de U'age : les macules hypopigmentées
sont en général les manifestations les plus précoces,
suivies des plaques fibreuses du front, alors que les
angio-fibromes faciaux et les fibromes péri-unguéaux ne
surviennent que plus tardivement. Chez notre patiente, les
macules hypopigmentées ont précédé linstallation des
crises épileptiques et de ce fait on orienté le diagnostic.
Concernant les manifestations rénales, elles sont
détectées chez 94% des patients atteints de STB et elles
constituent la deuxiéme cause de mortalité aprés l'atteinte
neurologique. Cette atteinte se manifeste sous troisformes
: langiomyolipome qui est la tumeur la plus fréquente,
rencontrée dans 75 a 80% des cas avec une prédilection
féminine, les lésions kystiques aussi fréquentes pouvant
s'agir de kystes uniques ou de polykystose rénale et le
carcinome rénal. Cependant certaines études ont montré
que le risque de carcinome rénal est le méme que celui
de la population normale, mais il surviendrait a un age
plus jeune chez les patients atteints de STB. Chez notre
patiente, un angiomyolipome rénal ainsi que des kystes
corticaux ont été mis en évidence apres 4 ans d’évolution
de la maladie découvert par des coliques néphrétiques et
traités par embolisation.

LaSTBs'accompagne deux fois surtrois de rhabdomyomes
cardiaques. Le diagnostic est évoqué devant la présence de
masses polypoides enchdsséesou plusoumoinssaillantes
dans les cavités cardiaques, pouvant obstruer les orifices
auriculo-ventriculaires et surtout les voies d’éjection
aortique et pulmonaire. Elles peuvent étre uniques mais
sont le plus souvent multiples, disséminées dans le
myocarde, soit dans le septum inter-ventriculaire comme
c’est le cas de notre patiente, soit dans les parois libres
des ventricules ou dans les parois auriculaires. Le mode
de révélation le plus habituel est un syndrome obstructif,
rarement un trouble du rythme. Cependant, une syncope
voireunemortsubite peutétreunecirconstancerévélatrice.
Le diagnostic est assuré par l'échocardiographie-doppler
et U'IRM cardiaque. Vu la capacité de régression spontanée

des rhabdomyomes cardiaques, et en labsence de
symptomatologie, une simple surveillance réguliere
échocardiographique est nécessaire. Un traitement anti-
arythmique ou une exérése chirurgicale peuvent étre
discutés selon les cas. Chez notre patiente, les palpitations
et les précordialgies ont été les symptomes découvrant le
rhabdomyome interventriculaire. Actuellement seuls la
surveillance réguliere et lAvlocardyl ont été préconisé, et
aucun traitement chirurgical n’est discuté vu la taille et la
localisation de la tumeur.

Ainsi il est important de souligner Uintérét de guetter,
avant qu’ils ne deviennent symptomatiques, l'apparition
des hamartomes dans les différents tissus cibles,
essentiellement cardiaque par le biais d’examens
paracliniques périodiques appropriés, vu le pronostic vital
qui peut étre mis en jeu.
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