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SUMMARY

Connective tissues disorders are various and char-
acterized by skin hyperelasticity, joint hypermobi-
lity and easy bruising. Ocular abnormalities predom-
inate in type VI Ehlers-Danlos syndrome, Marfan dis-
ease, brittle cornea, Lobstein syndrome. We report
three cases of patients with presumed Ehlers-Dan-
los syndrome. The diagnosis was clinical and could
be confirmed by histological findings in two cases.
We expose various ocular involvements in this syn-
drome and insist that biochemical tests are helpful
to make the diagnosis.

RÉSUMÉ

Les maladies du tissu conjonctif associant une hy-
perélasticité cutanée et une hyperlaxité ligamentai-
re sont nombreuses et sont représentées principa-
lement par le syndrome d’Ehlers-Danlos de type VI,
le syndrome des cornées fragiles, la maladie de Mar-
fan et la maladie de Lobstein. Nous rapportons l’ob-
servation de trois enfants chez lesquels le diagnos-
tic de syndrome d’Ehlers-Danlos a été posé sur un
faisceau d’arguments cliniques et a pu être confir-
mé par l’histologie chez deux d’entre eux. A partir
de ces trois cas cliniques, nous développerons les
atteintes oculaires variées rencontrées au cours du
syndrome d’Ehlers-Danlos et mettrons l’accent sur
l’intérêt des tests biochimiques.
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INTRODUCTION

Les maladies du tissu conjonctif associant une
hyperélasticité cutanée et une hyperlaxité liga-
mentaire sont nombreuses et sont représen-
tées principalement par le syndrome d’Ehlers-
Danlos de type VI, le syndrome des cornées fra-
giles, la maladie de Marfan et la maladie de
Lobstein. Les études génétiques et les tests bio-
chimiques permettent de différencier ces affec-
tions les unes des autres. Nous rapportons l’ob-
servation de trois enfants chez lesquels le dia-
gnostic de syndrome d’Ehlers-Danlos a été posé
sur un faisceau d’arguments cliniques et a pu
être confirmé par l’histologie chez deux d’entre
eux.

CAS CLINIQUES

Cas clinique n°1

Le jeune K.S, âgé de trois ans, issu d’un ma-
riage consanguin du 1er degré, est admis en ur-
gence en août 2003 dans un tableau de perfo-
ration cornéenne spontanée de l’œil droit. L’exa-
men clinique révèle une large perte de subs-
tance cornéenne avec hernie de l’iris. L’affron-
tement des berges de la plaie se révélant im-
possible, l’enfant bénéficie d’une kératoplastie
transfixiante avec plastie irienne à cet oeil et
est placé sous traitement corticoïde pendant six
mois. Six mois plus tard, il développe une ca-
taracte compliquée pour laquelle une phacoexé-
rèse en extracapsulaire et mise en place d’un
implant dans le sac capsulaire est réalisée.
L’examen de l’œil gauche objective un kérato-
cône de degré IV et un aspect de sclérotiques
bleues (Figure1).

Malgré le traitement orthoptique basé sur une
occlusion alternée bien conduite, l’acuité vi-
suelle finale est restée limitée à 1/10 aux deux
yeux avec une correction optimale de -8 x -3.25
axe 100° œil droit et de -16 x -7 axe 5° œil
gauche. L’examen général a permis de mettre
en évidence une hyperextensibilité cutanée de
la paupière supérieure, ainsi qu’une hyperlaxi-
té ligamentaire. Une biopsie cutanée est réali-
sée et permet de confirmer l’existence d’une
élastopathie.

Cas Clinique n°2

Agé de sept ans, le jeune K.S est le frère aîné
du cas clinique décrit précédemment. Convo-
qué dans le cadre de l’enquête familiale, il pré-
sente à l’examen clinique un nystagmus pen-
dulaire et un kératocône bilatéral de degré III
confirmé par la topographie cornéenne (Figu-
res 2 et 3). Son acuité visuelle est réduite à
2/10 à chaque œil avec une correction de -20,50
x -2,75 à 10° œil droit et de -18 x -6.75 à 175°
œil gauche.
L’examen général de cet enfant objective par
ailleurs une arachnodactylie associée à une hy-
perlaxité ligamentaire.

Figure 1: kératocône de degré IV: avec opacité cornéenne.

Figure 2: kératocône de degré III: amincissement cornéen
et stries de Vogt.
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Cas Clinique n°3

Agé de 13 ans, N.O est un adolescent issu d’un
mariage non consanguin qui nous est référé
dans le cadre d’une chirurgie de cataracte aux
deux yeux, totale à l’oeil droit et principale-
ment sous-capsulaire postérieure à l’œil gauche.
L’examen ophtalmologique objective par ailleurs
l’existence de sclérotiques bleues et d’un kéra-
tocône bilatéral de grade I. A partir de la coexis-
tence d’une arachnodactylie, d’une hypotonie
musculaire et d’une hyperlaxité ligamentaire, le
diagnostic retenu fut celui d’un syndrome
d’Ehlers-Danlos. Ce diagnostic n’a pu être confir-
mé par l’étude biochimique.

DISCUSSION

Le syndrome d’Ehlers-Danlos, encore appelé
cutis elastica, constitue un groupe hétérogène
de maladies héréditaires du tissu conjonctif. Il
fut décrit pour la première fois en 1883 par
Duhring qui rapporta l’observation d’un patient
présentant les trois signes cardinaux de l’affec-
tion, à savoir une hyperélasticité cutanée, une
hyperlaxité ligamentaire et une fragilité cuta-
née. Seize années plus tard, Ehlers décrivit, en
plus de cette triade symptomatique, une nette

tendance à développer des hémorragies appa-
raissant au décours de traumatismes minimes.
Plusieurs auteurs ont par la suite rapporté de
nouvelles données sur ce syndrome dont la fré-
quence est estimée à 1 pour 5000 naissances
(8, 10). Six types distincts ont pu être indivi-
dualisés en fonction de la fréquence des si-
gnes cliniques cutanés, vasculaires, squeletti-
ques ou oculaires (10).
L’atteinte mésenchymateuse du tissu élasti-
que se manifeste sur le plan systémique par une
hyperlaxité cutanée, pouvant donner dans les
cas sévères, une souplesse de caoutchouc, une
fragilité de la peau associée à une tendance aux
hématomes apparaissant au moindre trauma-
tisme et une mauvaise cicatrisation cutanée
conduisant à la formation de cicatrices chéloï-
des. L’hyperlaxité ligamentaire est variable. Par-
fois très importante, elle peut être responsable
de luxations articulaires sévères.

L’atteinte oculaire réalise le type VI ou oculai-
re qui est très rare. De transmission autosomi-
que récessive, ce type VI est secondaire à un
déficit portant sur la lysyl-hydroxylase qui est
une enzyme responsable des modifications post-
traductionnelles s’effectuant sur les résidus ly-
sine des pro-chaînes alpha du collagène, ainsi
que de la cohésion et de la solidité des fibres

Figure 3: aspect du kératocône à la topographie cornéenne au niveau de l’œil droit et gauche.
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collagènes dans l’organisme (9). Le gène
PLOD codant pour cette enzyme a été localisé
sur le bras court du chromosome 1p36 sur le-
quel des mutations homozygotes ou hétéro-
zygotes ont étés mises en évidence (3,9).
Dans les trois observations que nous avons dé-
crites, le syndrome d’Ehlers Danlos a été dia-
gnostiqué principalement sur un faisceau d’ar-
guments cliniques. Divers tests diagnostiques
biochimiques basés sur l’absence ou la dimi-
nution de l’activité de la lysyl-hydroxylase dans
les cultures de fibroblastes ont été mis au point,
mais ils sont en pratique très coûteux et néces-
sitent des laboratoires spécialisés. L’étude mo-
léculaire du gène PLOD réalisée à partir des vil-
losités chorioniques est en outre exceptionnel-
lement utilisée dans le diagnostic prénatal.
L’atteinte oculaire du syndrome d’Ehlers-Dan-
los est multiple. Au niveau de la sclère, elle se
traduit par un amincissement scléral laissant
apparaître le tissu uvéal sous-jacent et don-
nant un aspect de halo dans la région du lim-
be, d’où le terme de sclérotique bleue (1). Les
altérations cornéennes font toute la gravité de
cette affection et sont dominées par le kérato-
cône responsable d’un astigmatisme myopi-
que irrégulier et compliqué le cas échéant d’un
hydrops cornéen laissant après résolution, des
taies cornéennes invalidantes (3,1). L’amincis-
sement cornéen important prédispose ces pa-
tients à un risque accru de perforation cornéen-
ne qu’elle soit spontanée ou soit provoquée par
un traumatisme minime (5,7). Sur le plan his-
topathologique, l’amincissement cornéen cor-
respond de manière caractéristique, à une agé-
nésie de la membrane de Bowman, à un amin-
cissement du stroma cornéen associé à une dé-
sorganisation des lamelles de collagène et à une
interruption de la membrane de Descemet (3).

Parmi les autres atteintes cornéennes rappor-
tées dans le syndrome d’Ehlers-Danlos, JA. Ca-
meron et coll ont décrit chez deux d’une série
de 11 patients porteurs d’un syndrome d’Ehlers-
Danlos, une cornea plana avec sclérocornée pé-
riphérique chez l’un d’entre eux et une micro-
cornée bilatérale chez le second (3). Dans le
cas clinique décrit par M.A. May et coll, la pa-
tiente présentait à la fois un embryotoxon an-
térieur et un kératocône postérieur associé à
une augmentation des rayons de courbure cor-
néens (7).

Une cataracte, qui était présente dans notre
troisième observation, a été décrite dans la lit-
térature en association avec le syndrome
d’Ehlers-Danlos de type IV vasculaire. Il s’agis-
sait pour Kostich et coll d’une cataracte pyra-
midale antérieure chez deux patients présen-
tant un Ehlers-Danlos de ce type IV (6). Plu-
sieurs cas de cataracte totale associée à une
kératite ont été également décrits chez l’ani-
mal (2).
D’autres anomalies oculaires peuvent encore se
rencontrer dans le syndrome d’Ehlers-Danlos.
Parmi celles-ci, une ectopie cristallinienne se-
condaire à une dégénérescence des fibres zo-
nulaires, un strabisme associé à un épican-
thus secondaire à l’hypotonie musculaire, une
dégénérescence du vitré, de la choroïde se ma-
nifestant sous la forme de stries angoïdes, et
un décollement de rétine associé à une dégé-
nérescence maculaire (8).
Le diagnostic différentiel du syndrome d’Ehlers-
Danlos se pose essentiellement avec le syndro-
me des cornées fragiles ou “Brittle cornea” qui
est également une maladie du tissu conjonctif.
Décrite par Al-Hussain et coll, cette entité as-
socie une perforation cornéenne spontanée ou
induite par un traumatisme minime, un kéra-
tocône, un kératoglobe , des sclérotiques bleues,
une hyperélasticité cutanée isolée, (c’est-à-di-
re non associée à une fragilité excessive) et une
hyperlaxité ligamentaire (1). Le gêne respon-
sable n’en a pas encore été identifié, la mala-
die étant considérée comme autosomique ré-
cessive. En raison de la grande similitude des
signes cliniques observés dans la “Brittle cor-
nea” et le syndrome d’Ehlers-Danlos de type VI,
les deux pathologies sont souvent confondues
et ne peuvent être différenciées que par les tests
biochimiques (1,9). Dans le syndrome des cor-
nées fragiles, l’activité de la lysyl-hydroxylase,
le taux de pyridinoline urinaire et la migration
éléctrophorétique des chaînes de collagène pro-
duites par les fibroblastes cutanés sont nor-
maux (1).
Le traitement des atteintes cornéennes rencon-
trées au cours du syndrome d’Ehlers-Danlos a
beaucoup évolué. Dans le courant des années
’70, on se limitait encore à proposer une évis-
cération ou une énucléation en cas de perfo-
ration cornéenne (3). Une épikératoplastie est
actuellement recommandée mais ses résultats
à long terme sont compromis par l’extrême amin-

18



cissement cornéen (4). Il n’existe pas de trai-
tement spécifique de la maladie. Jusqu’à plus
ample confirmation, seul l’acide ascorbique qui
intervient dans la régulation de la biosynthèse
du collagène serait indiqué dans cette affec-
tion (7).

CONCLUSION

Le syndrome d’Ehlers-Danlos est une maladie
héréditaire du tissu conjonctif. L’atteinte ocu-
laire associée à ce syndrome est en général de
pronostic réservé en raison du risque, comme
c’est également le cas dans le syndrome des
cornées fragiles, de perforation cornéenne spon-
tanée ou apparaissant après un traumatisme
minime. En l’absence de traitement spécifi-
que, une étroite surveillance de ces enfants est
impérative.
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