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AGS : syndrome d’Aicardi-Goutiéres
APL : anticorps anti-phospholipides
CRP : C réactive protéine

FAN : facteurs anti-nucléaires

NFS : numération formule sanguine
VS : vitesse de sédimentation

Examen clinique :
Acrosyndrome paroxystique (1)

e . Avec modification
Sans modification - de couleur locale
de couleur locale h

et douleur

I . ,

Acroparesthésie

Facteur déclenchant : froid Facteur déclenchant : chaud

v |

2 v

Dosage o galactosidase Phénoméne de Raynauq @): Engelure (3) ErythEerTr?‘lgie (4):
Le plus souvent triphasique, rytheme
I mais parfois bi ou monophasique
v v v
Activité basse : Activité normale : Si atypie N
Maladie de Fabry avis neurologique Yy (survenue en été, Anamneése, examen clinique
(gargon) spécialisé Examen clinique complet : anomaliesu NFS, VS, FAN, + myélogramme,
tituti : \
- NFS, VS, CRP, FAN, APL cons II\IIES]O;:I? &) recherche mutation du géne SCN9A,
- capillaroscopie o ’ +d l text
+ biopsie peau, + dosage mercure selon contexte
| + recherche d’AGS *
v v v
. . Anomalies cliniques évocatrices,
Notmaht‘e de tous les examens : Présence de retard syndrome inflammatoire, Erythermalgie primitive,
Phénomene de Raynaud primitif de développement, anomalies de la NFS, lupus systémique, toxique,
probable spasticité (5) : AGS présence de FAN et/ou d’APL : syndrome myéloprolifératif

(surtout si bilatéral) lupus systémique

dermatomyosite, sclérodermie

© 2012 Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés. Avec le soutien institutionnel de Blédina.



Ml Arbre diagnostique - Commentaires

Les acrosyndromes paroxystiques de l’enfant comportent le
phénomeéne de Raynaud (PR) ’érythermalgie, les engelures et
les acroparesthésies. Le diagnostic étiologique d’un acrosyndrome
repose essentiellement sur ’anamnese et un examen clinique
complet.

(1) Les points clés pour orienter le diagnostic étiologique
sont le caractéere paroxystique ou non, l’existence ou non de
facteurs déclenchants ou calmants, le caractere douloureux
ou non, la présence ou non de changement de couleur locale :
aspect érythémateux, cyanique, blanc, la présence ou non de
modification de la température locale, !’existence ou non de
troubles trophiques, le caractére uni ou bilatéral, 'existence
ou non d’anomalie de U’examen clinique, constitutionnelle
(notamment atteinte neurologique, retard statural) ou acquis
(notamment recherche attentive de signes évocateurs de
connectivite, dermatomyosite ou sclérodermie, palpation des
pouls périphériques), la recherche de prises médicamenteuses
ou de toxiques.

(2) Les acrosyndromes paroxystiques comportent essentiellement
le phénomeéne de Raynaud caractérisé par une décoloration des
doigts provoquée par le froid, évoluant typiquement par acces
triphasiques : paleur, cyanose, hyperhémie [1]. Cependant ces
accés peuvent étre également biphasiques voire monophasiques.
Il est primitif dans la grande majorité des cas pédiatriques. La
recherche d’une étiologie repose sur |’évaluation clinique,
’étude de la NFS, VS, CRP, la recherche de facteurs anti-
nucléaires (FAN), d’anticorps antiphospholipides (APL) et la
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réalisation d’une capillaroscopie. En ’absence de prise de
toxiques ou de médicaments, d’ulcérations digitales ou d’autres
anomalies cliniques (croissance staturo-pondérale normale,
pouls périphériques palpés, absence de manifestations cutanées,
muqueuses (aphtes) musculaires, digestives, d’anomalies
constitutionnelles, de facteurs anti-nucléaires a taux significatif,
d’anticorps anti-phospholipides, de syndrome inflammatoire et
d’anomalies majeures a la capillaroscopie), le caractére primitif
du PR est trés probable.

(3) Les engelures se manifestent par des briilures avec présence
de papules érythrocyaniques, et parfois d’cedémes, de bulles
ou de croites (30 %) siégeant a la face dorsale des doigts et
orteils, des talons, des genoux, des coudes, des oreilles, et du
visage. Elles sont typiquement déclenchées par le froid. Dans
cette présentation typique, aucun examen complémentaire n’est
nécessaire. Leur survenue ou leur persistance durant les mois
d’été doit faire rechercher une étiologie associée, notamment
un « lupus-engelure » [2] : NFS, VS, FAN. Au moindre doute, une
biopsie cutanée sera réalisée.

(4) Lérythermalgie est un acrosyndrome rare, déclenché
par la chaleur et amélioré par le froid. Il se manifeste par
la présence d’un érythéme trés douloureux, avec chaleur et
cedéme. Il touche essentiellement les pieds, et moins souvent
les mains et les oreilles. Il peut étre primitif, résultant dans
certains cas de mutations du géne SCN9A codant pour la
protéine Nav1 constitutive des canaux sodiques, de transmission
dominante [3] ; il est alors bilatéral. Il peut également étre

associé a des contextes augmentant la viscosité sanguine, a
un lupus systémique, un syndrome myéloprolifératif ou une
prise médicamenteuse ou toxique (intoxication chronique au
mercure notamment).
(5) Quelques causes génétiques rares sont a rechercher plus
spécifiquement en cas d’anomalies constitutionnelles associées,
notamment :
o Le syndrome d’Aicardi-Goutiéres [4], se manifestant par
une encéphalopathie précoce avec spasticité, microcéphalie
progressive et calcifications des noyaux gris centraux.
Cette atteinte est parfois associée a une fievre et une
hépatosplénomégalie, et une atteinte auto-immune (cytopénie,
lupus) et des pseudo-engelures ou un PR. L'augmentation de
Uinterféron o dans le LCR est trés évocatrice du diagnostic qui
sera confirmé par une étude génétique (mutations homozygotes
ou hétérozygotes composites de TREX 1, RNASEH2A, RNASEH2B,
RNASEH2C et SAMDH1).
« La spondylenchondrodysplasie (SPENCD), liée a une mutation
du gene codant pour ’enzyme TRAPS (Tartrase-resistant acid
phosphatase), se manifestant par un retard statural lié a une
dysplasie osseuse, parfois associée a une atteinte neurologique
(diplégie spastique, retard de développement, calcifications
des noyaux gris centraux) et une auto-immunité.
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