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SERMENT

"Au moment d'étre admise d exercer la médecine, je promets et je jure d'étre fidele
aux lois de [honneur et de la probité. Mon premier souci sera de rétablir, de
préserver ou de promouvoir la santé dans tous ses éléments, physiques et mentaux,
individuels et sociaux. Je respecterai toutes les personnes, leur autonomie et leur
volonte, sans aucune discrimination selon [leur état ou leurs convictions.
Jinterviendrai pour les protéger si elles sont affaiblies, vulnérables ou menacées
dans leur intégrité ou leur dignité. Méme sous la contrainte, je ne ferai pas usage de
mes connaissances contre les lois de [humanité. Jinformerai les patients des
deécisions envisagées, de leurs raisons et de leurs conséquences. Je ne tromperai
Jjamais leur confiance et n'exploiterai pas le pouvoir hérité des circonstances pour
forcer les consciences. Je donnerai mes soins a [lindigent et d quicongue me les
demandera. Je ne me laisserai pas influencer par la soif du gain ou la recherche de
la gloire.

Admise dans lintimité des personnes, je tairai les secrets qui me sont confiés. Recue
a lintérieur des maisons, je respecterai les secrets des foyers et ma conduite ne
servira pas & corrompre les maeurs. Je ferai tout pour soulager les souffrances. Je
ne prolongerai pas abusivement les agonies. Je ne provoquerai jamais la mort
délibérément.

Je préserverai lindépendance nécessaire a [accomplissement de ma mission. Je
n'entreprendrai rien qui dépasse mes compétences. Je les entretiendrai et les
perfectionnerai pour assurer au mieux les services qui me seront demandes.
Japporterai mon aide a mes confréres ainsi qu'a leurs familles dans [adversite.
Que les hommes et mes confréres m'accordent leur estime si je suis fidele 4 mes
promesses ; que je sois déshonorée et méprisée si j'y mangue".
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CHAPITRE 1

INTRODUCTION
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Les syndromes d’Ehlers-Danlos sont des maladies héréditaires du tissu conjonctif résultant de
mutations au niveau des geénes codant pour la synthése du collagéne. Actuellement, il en existe
six grands types et le diagnostic est parfois difficile en raison de manifestations cliniques
incomplétes et de la présence de formes hétérogénes.

Ce travail présente le cas intéressant et original d’un patient atteint d’un syndrome d’Ehlers-
Danlos compliqué d’une part sur le plan rhumatologique et d’autre part sur le plan pulmonaire
avec présence d’un emphyséme bulleux ayant entrainé la survenue de pneumothorax
spontangés.

Aprés quelques rappels sur I’emphyséme pulmonaire, nous tenterons d’analyser et
d’actualiser aussi bien sur le plan clinique, génétique que moléculaire les syndromes d’Ehlers-
Danlos a partir de revues de la littérature.

L’étude du cas clinique permettra d’étayer ces données, et une discussion tentera d’analyser
les complications présentées par le patient.

Compte tenu du fait qu’il n’existe pas de traitement spécifique des syndromes d’Ehlers-
Danlos, le traitement de I’emphyséme pulmonaire dans ce cadre ne sera volontairement pas

abordé.
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CHAPITRE 2

HISTORIQUE

19



Le premier cas d’hyperextensibilité cutanée a été décrit en 1657 par Job Janszoon Van
Meek’ren, chirurgien d’Amsterdam (91). Il présenta le cas d’un jeune Espagnol de 23 ans
(Georges Albes) qui pouvait porter a sa bouche avec la main gauche la peau de son épaule
droite, étendre la peau de son menton sur sa poitrine en forme de longue barbe et la porter
ensuite au sommet de sa téte, étendre vers le haut et vers le bas la peau de son genou et de sa
jambe droite. Lorsqu’il reldchait la peau, celle-ci se rétractait pour retrouver sa position
initiale. Ce phénomeéne d'hyperextensibilité cutanée ne concernait que le coté droit de son
corps et aucune notion n’était faite sur une cicatrisation anormale ou sur une hyperlaxité

articulaire.

C’est en 1892 que la premiere description d’un syndrome comprenant hyperélasticité et
fragilité cutanée associées a une hyperlaxité des grosses articulations a été publiée & Moscou
(88) (TSCHERNOGOBOW). Il interpréta déja ce syndrome comme étant secondaire & une
anomalie du tissu conjonctif (71). Dans la littérature Russe, ce syndrome était appelé

“Tschernogobow syndrome “.

En 1899, la question s’¢largit avec la présentation par EHLERS, & la sociét¢ Danoise de
dermatologie, d’un cas dénommé cutis laxa chez un jeune de 21 ans avec tendance aux

hémorragies sous-cutanées et hyperlaxité articulaire (29).

En 1908, DANLOS, dermatologue Frangais, décrivit un autre patient présentant une peau
hyperélastique, fine et fragile sans doublure adipeuse et expliqua la présence de pseudo -
tumeurs molluscoides comme étant secondaires a des contusions chroniques. Il redressa de ce
fait le diagnostic de xanthome juvénile pseudo-diabétique décrit en 1906 par Hallopeau et

Lepinay (24).

SCHULMANN et LEVY COBLENTZ en 1932 proposent d’appeler cette dystrophie
cutanée et articulaire ““ syndrome de Danlos “ ( 79 ).

La distinction avec I’état de cutis laxa, qui est une peau lache et non élastique, a été réalisée en

1936 par PETGES et LE COULANT (66).

La méme année, SACK décrivit un patient avec une fragilité vasculaire excessive et appela cet

état “status dysvascularis™ (76).
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