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Cas clinique

Sclérose tubéreuse de Bourneville révélée par
des pneumothorax à répétition

Recurrent pneumothorax revealing a tuberous sclerosis complex
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ésumé

La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une maladie génétique rare de transmission autosomique dominante. Nous rapportons le cas
’une patiente de 29 ans, dont la maladie fut découverte à l’occasion de pneumothorax récidivants. Le diagnostic fut retenu devant le contexte
amilial (enfant porteur d’un rhabdomyome cardiaque), l’atteinte cutanée, les lésions de lymphangiomyomatose pulmonaire et l’existence de
ipomes hépatiques, d’angiomyolipomes rénaux et de myomes utérins. Le diagnostic de STB peut parfois être difficile en raison des similitudes
vec la lymphangiomyomatose pulmonaire.

2007 Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.

bstract

Tuberous sclerosis complex (TSC) is an autosomal dominant phacomatosis. We report a 29-year-old woman who presented with recurrent
neumothorax in whom the diagnosis of TSC relied on the existence of family history (child with cardiac rhabdomyome), skin lesions, pulmonary

ymphangiomyomatosis, hepatic lipomas, renal angiomyolipomas, uterine myomas and cerebral lesions on MRI. The diagnostic of TSC might be
ifficult as it could mimic pulmonary lymphangiomyomatosis.

2007 Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.
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. Introduction

La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une mala-
ie génétique rare de transmission autosomique dominante. Son
ncidence est estimée à 1/10 000 avec une prévalence dans
a population générale évaluée à 8,8/100 000 en Europe. Les
arçons sont autant touchés que les filles. L’expressivité de la
aladie est variable, y compris au sein d’une même famille. À
’âge adulte, 95 % des malades avec STB sont porteurs de lésions
vocatrices notamment cutanées. Chez l’enfant, les symptômes
euvent être très discrets. Deux locus majeurs ont été identifiés,

∗ Auteur correspondant. 13, avenue du Phare, quartier Racine, Casablanca,
aroc.

Adresse e-mail : mayanassaf@gmail.com (M. Nassaf).

s
c
à
d
s
a

248-8663/$ – see front matter © 2007 Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.
oi:10.1016/j.revmed.2007.09.024
othorax

’un en 9q34 (TSC1), l’autre en 16p13 (TSC2). Plus de la moitié
es cas sont sporadiques par mutations spontanées [1]. Les ano-
alies pulmonaires sont rares, présentes essentiellement chez la

emme adulte à type de pneumothorax récidivants secondaires
des lésions de lymphangiomyomatose pulmonaire [2–4].

. Observation

Une patiente de 29 ans, femme au foyer, enceinte de six
emaines d’aménorrhée, sans antécédents pathologiques parti-
uliers, présentait en octobre 2004 une dyspnée d’effort associée

une toux sèche dans un contexte fébrile. Elle bénéficiait

’une radiographie thoracique objectivant un syndrome inter-
titiel interprété comme étant de type miliaire. Un traitement
ntituberculeux était instauré par principe sans confirmation

mailto:mayanassaf@gmail.com
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La STB fait partie des phacomatoses, groupe de patholo-
gies associant des lésions plus souvent localisées sur la peau
(angiofibromes faciaux, tumeurs de Koenen périunguéales),
une atteinte cérébrale (retard mental, épilepsie, calcifica-
Fig. 1. Lésions kystiques pulmonair

actériologique. L’évolution était marquée par l’apparition d’un
neumothorax droit spontané dont l’évolution était favorable par
n simple drainage. Par la suite, survenaient des pneumotho-
ax récidivants (janvier 2005, récidive homolatérale, mars 2005
écidive controlatérale). En juin 2005, la patiente accouchait
’un nouveau-né de sexe masculin porteur d’un rhabdomyome
ardiaque.

En août 2005, la patiente présentait une nouvelle récidive
e pneumothorax. L’examen clinique montrait une patiente en
on état général. L’examen pleuropulmonaire objectivait un
yndrome d’épanchement aérien gauche. L’examen cutanéo-
uqueux mettait en évidence de petits nodules saillants de la

ace, symétriques au niveau des sillons nasogéniens et de la
égion périorale correspondant à des angiofibromes du visage,
insi qu’une zone rugueuse lombaire et du flanc droit corres-
ondant à un aspect de peau de chagrin, sans autre anomalie.
l n’existait pas de retard mental ni de troubles psycholo-
iques ou d’épilepsie. La radiographie thoracique objectivait un
neumothorax gauche partiel associé à des images kystiques
iffuses des deux champs pulmonaires. La TDM thoracique
Fig. 1) et abdominopelvienne montrait des lésions kystiques
ulmonaires de taille variable réalisant un aspect de pou-
on en dentelle, compliquées de pneumothorax, associées à

es lipomes hépatiques, des angiomyolipomes rénaux et des
yomes utérins. L’IRM cérébrale (Fig. 2) mettait en exergue

es hypersignaux en T2 éparses. L’exploration fonctionnelle res-
iratoire, les gaz du sang et l’analyse génétique n’ont pas été
éalisés. Le diagnostic retenu était celui de sclérose tubéreuse
e Bourneville sur les éléments suivants : terrain familial (enfant
orteur de rhabdomyome cardiaque), lésions cutanées évoca-

rices, lymphangiomyomatose pulmonaire, lipomes hépatiques,
ngiomyolipomes rénaux, myomes utérins et lésions cérébrales
ur l’IRM. L’examen ophtalmologique était sans particularité.
ne symphyse pleurale par talcage fut réalisée sous thoraco-
c aspect de « poumon en dentelle ».

copie, d’évolution satisfaisante avec retour du poumon à la
aroi.

. Discussion
Fig. 2. Hypersignaux en T2 de la substance blanche.
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ions intracrâniennes, nodules cérébraux) et ou rétinienne
phacomes rétiniens) ou encore plus diffuse (rhabdomyomes
ardiaques, atteinte osseuse). Des lésions histologiques pulmo-
aires, microscopiques et ultrastructurales similaires à celles de
a lymphangiomyomatose sporadique (LAMS) pulmonaire sont
écrites chez 1 à 2,3 % des sujets atteints de STB [1,2]. D’autres
oints communs rapprochent la LAMS et la STB comme le ter-
ain féminin en cas d’atteinte pulmonaire au cours d’une STB,
e tableau clinique respiratoire identique et la grande fréquence
es angiomyolipomes rénaux présents dans 40 à 80 % des cas
e STB et dans 25 à 57 % des LAMS pulmonaires. De telles
imilitudes sont observées chez notre patiente qui présente des
mages radiologiques évocatrices de LAM et des angiomyoli-
omes rénaux et utérins. Dans la LAMS, l’atteinte pulmonaire
st significativement plus diffuse et la fréquence des lymphan-
ioléimyomes est plus importante alors que dans la LAM–STB
n observe significativement plus d’angiomyolipomes hépa-
iques et rénaux [3,4].

Les LAM–STB sont caractérisées par des mutations soma-
iques de TSC2 et 57 % des LAMS auraient une perte
’hétérozygotie de TSC2. Or il a été démontré que l’hamartine
produit du gène TSC1) et la tubérine (produit du gène TSC2)
ouent un rôle central dans la croissance et la prolifération cel-
ulaires via leur influence sur mTOR et sur le cytosquelette. Les
ffets puissants de mTOR sur la synthèse protéique et la crois-
ance cellulaire requièrent la présence d’un régulateur négatif,
savoir le dimére hamartine–tubérine, pour éviter la dysrégu-

ation de la croissance cellulaire observée dans la LAM et les
ubers de STB. La rapamycine, qui complexée à la cyclophiline
nhibe mTOR, s’avère capable de bloquer la croissance des cel-
ules de LAM et a montré son activité dans plusieurs modèles
nimaux de STB [5].

Sur le plan clinique, les lésions pulmonaires asymptoma-
iques sont présentes dans un tiers des cas de la STB. Par
illeurs, la symptomatologie respiratoire est faite de dyspnée
59 %), de pneumothorax récidivants (49 %), de toux (39 %),
’hémoptysies (18 %). Dans l’observation que nous rapportons,
e sont les pneumothorax à répétition qui furent révélateurs [3].

Les signes cutanés aident au diagnostic du fait de leur grande
réquence : macules dépigmentées à rechercher en lumière de

ood, angiofibromes cutanés sur la face, de part et d’autre du
ez. La peau de chagrin lombaire apparaît après l’âge de cinq
ns et est décrite comme une zone rugueuse de la région lom-

aire. Les fibromes périungéaux ou tumeurs de Koenen sont de
etits angiofibromes de la taille d’un petit pois, localisés dans les
illons ungéaux. Notre patiente présentait des angiofibromes du
isage et un aspect de peau de chagrin lombaire et du flanc droit.

[
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En dépit de ces points communs, ces deux pathologies consti-
uent deux entités différentes, du fait de divergences notables,
omme l’absence de caractère familial dans la LAM pulmo-
aire (s’opposant à la transmission autosomique dominante de
a STB) ou la présence de lésions cutanées ou cérébrales dans la
TB. Chez notre patiente le diagnostic de STB est retenu devant

a naissance d’un nouveau-né de sexe masculin porteur de rhab-
omyome cardiaque témoignant du caractère héréditaire de la
aladie ainsi que l’existence de lésions dermatologiques et de

ésions cérébrales à l’IRM.
Le traitement est essentiellement symptomatique, en fonction

e l’organe atteint : photocoagulation au laser des phacomes réti-
iens évolutifs, chirurgie d’exérèse rénale en cas d’hémorragies
on contrôlées, anticonvulsivants, symphyse pleurale.

. Conclusion

La STB est une maladie génétique, rare, de transmission auto-
omique dominante, mais d’expression très variable. Un cas sur
eux correspond à une mutation de novo. Dans certains cas,
’atteinte neuropsychique et l’atteinte cutanée dominent la pré-
entation clinique. Pour notre observation, la symptomatologie
évélatrice est pulmonaire faite de pneumothorax à répétition
econdaire à des lésions de lymphangiomyomatose pulmonaire.

algré des points communs entre la STB et la LAM, ces deux
athologies représentent deux entités différentes, qu’il importe
e différencier [6].
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