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LES MANIFESTATIONS OCULAIRES DE ' XERODERMA PIGMENTOSUM :

A PROPOS D’UN CAS ET REVUE DE LA LITTERATURE
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Le xeroderma pigmentosum (XP) est une maladie géné-
tique héréditaire rare responsable d’'une sensibilité ex-
tréme aux rayons Uva lorigine d’un défaut du systéme de ré-
paration de PADN lésé. Laccumulation des 1ésions au niveau
de ’ADN est a lorigine des mutations responsables de la sur-
venue précoce de nombreux cancers oculocutanés.

Le tableau clinique réalisé par le XP traduit une hypersen-
sibilité au soleil et associe une atteinte cutanée et oculaire et
parfois des manifestations neurologiques avec une précocité
et une gravité variables selon le type de XP.

Latteinte oculaire est présente dans 50 % a 80 % des cas. Elle
peut se situer au niveau des paupiéres, de la conjonctive, de la
cornée voire du globe oculaire lui-méme peuvent conduire a
plus ou moins long terme a la cécité

OBSERVATION

Un enfant 4gé de 13 ans, née de parents consanguins , ainé
d’une fratrie de 3 et sans cas similaire dans la famille atteint
d’'un XP depuis I'4ge de 12 mois dont le diagnostic a est posé
devant les troubles de pigmentation au niveau des zones ex-
posées au soleil.

Il a été adressé au service dophtalmologie pour une rougeur
oculaire bilatérale avec photophobie dévolution chronique.
Lors de la consultation,

Tenfant était trés photophobe, cherchant a éviter la lumiére.
Lexamen ophtalmologique trouve une acuité visuelle de 3/10
EN OD et 5/10 en OG. Les paupiéres présentaient des plages
pigmentées séparées et des ulcérations présentes également

Figure 1 : Aspect poikilo-
dermique avec conjonctivité;
trichiasis ectrpion.

sur les téguments exposés avec présence de trichiasis et dec-
tropion. (fig. 1)

Lexamen bio microscopique a mis en évidence une hyperhé-
mie conjonctivale bilatérale, une dystrophie cornéenne avec
néovascularisation dans le quadrant nasal du coté droit et
kératite ponctuée superficielle bilatérale en rapport avec une
sécheresse oculaire.

Lenfant a été mis sous traitement symptomatique en plus des
mesures protectrices contres le soleil avec une surveillance
rapprochée en collaboration avec le dermatologue.

DISCUSSION

Le XP est une affection héréditaire[1], handicapante, décrite
initialement par Kaposi en 1870.cest une maladie autoso-
mique récessive rare causée par un défaut de réparation de
TADN (3).I1 est extrémement rare en Amérique du Nord et
en Europe (fréquence 1 / 1.000.000) [2 ;3], mais elle est plus
fréquente dans les régions du monde ou il ya une augmen-
tation de la consanguinité[4], y compris le Japon (fréquence
1/22 000) [6], le Moyen-Orient, du Nord Afrique, et I'Inde [5].
Ce défaut de réparation de 'ADN peut conduire a trois mala-
dies: XP, syndrome de Cockayne et trichothiodystrophie [5].
Cette maladie se manifeste par des altérations cutanées pho-
to-induites et des cancers de la peau. A ces manifestations
sassocient souvent des lésions oculaires qui peuvent conduire

a la cécité et parfois une atteinte neurologique.
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Les atteintes neurologiques :

Les Symptomes neurologiques progressifs sont présents dans
environ 25% des patients atteints [3]. Des anomalies neuro-
logiques incluent des troubles cognitifs, microcéphalie ac-
quise, l'activité motrice anormale, aréflexie, une perte auditive
neurosensorielle, et la parole anormale. Des études suggérent
que la dégénérescence neuronale dans XP est un processus
primaire, éventuellement, causée par l'incapacité de réparer
PADN qui a été endommagé par les dommages oxydatifs des
métabolites endogénes [1,2].

Les manifestations ophtalmologiques du XP sont confinées
aux paupiéres, a la conjonctive et a la cornée. Le premier
est la photophobie, elle précéde parfois les signes cutanés et
permet dorienter le diagnostic dans les familles a risque. Cette
photophobie tend a satténuer avec l'installation progressive
d’'une opacification de la cornée [1].

Les paupiéres sont atteintes de fagon prédominante (80 %
des cas), avec des signes de blépharite (23% ;1), des lésions
pigmentées de la peau, des atrophies évoluant vers lectropion
ou lentropion rétractile (25%), perdant progressivement leur
fonction de protection, ce qui aggrave le pronostic oculaire.
La gravité réside dans la survenue de tumeurs bénignes et
surtout malignes (carcinomes épidermoides et mélanomes),
mettant en jeu le pronostic fonctionnel et vital.

Latteinte conjonctivale nlest pas rare (51%). Les conjonctives
sont trés altérées, hyperhémiées, télangiectasiques, parsemées
de taches pigmentaires et peuvent, a la longue, sépidermiser
avec possibilité de symblépharons par rétraction conjoncti-
vale [1].

Les néoplasmes conjonctivaux surviennent dans 25 % a 35
% des cas, dont les plus fréquents sont les carcinomes épider-
moides , mais de rares cas de carcinomes baso-cellulaires ont
été décrits [3,6].

La cornée est souvent touchée par les phénoménes inflam-
matoires et atrophocicatriciels a type de kératites, ulcérations,
dystrophies nodulaires, cedémes, responsable de néo vascu-
larisation et opacification de la cornée (44%) aboutissant a
une perte de la fonction visuelle qui peut étre également se-
condaire a une extension vers la cornée de la néoplasie de la
conjonctive ou du limbe.

Liris, le cristallin, la choroide et la rétine sont rarement tou-
chés car le plus souvent ils sont protégés par les autres tissus.
Liris peut étre le siége d’une atrophie, d’une altération de sa
pigmentation, ou d'un mélanome malin.

Environ 30 pour cent des personnes atteintes de xéroderma
pigmentosum développé des anomalies neurologiques pro-
gressifs, en plus de problémes touchant la peau et les yeux.
Ces anomalies peuvent inclure la perte d’audition, une mau-
vaise coordination, des difficultés & marcher, des probléemes
de circulation, la perte de la fonction intellectuelle, difficulté
a avaler et parler, et les saisies. Lorsque ces problémes neuro-
logiques apparaissent, elles ont tendance a saggraver avec le
temps [1].

Les chercheurs ont identifié au moins huit formes héréditaires
de xéroderma pigmentosum: groupe de complémentation A
(XP-A) par groupe de complémentation G (XP-G) plus d'un

CAS CLINIQUES

type de variante (XP-V). Les types se distinguent par leur
cause génétique [2]. Tous les types augmenter le risque de
cancer de la peau, méme si certains sont plus susceptibles que
les autres détre associés a des anomalies neurologiques.

Le traitement des lésions oculaires repose sur la photo pro-
tection oculaire par le port de chapeaux a lisiere large et de
lunettes munies de filtre a fort indice de protection anti-UV et
a cadre et bras larges [1,2].

Lamélioration du pronostic visuel passe également par le trai-
tement symptomatique des complications (hyperhémie, infec-
tions, opacification cornéenne) et un dépistage précoce des
lésions oculaires précancéreuses et cancéreuses et cela grice
a une surveillance réguliére avec des controles semestriels
jusqua lapparition des premiéres lésions oculaires, puis des
contrdles plus rapprochés en fonction du profil évolutif de
latteinte oculaire.

CONCLUSION

Le xéroderma Pigmentosum reste une maladie rare, & mani-
festations oculaires graves, dont le pronostic est lié a lappari-
tion de carcinomes cutanés et/ou oculaires.

La prise en charge des malades atteints de XP est multidisci-
plinaire, elle doit étre précoce dés le diagnostic de la maladie,
avec une éducation des familles et des enfants chez qui il faut
insister sur les mesures générales de photoprotection.
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