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RÉSUMÉ
Introduction: Le syndrome de Marfan (SDM) est une 

affection génétique rare du tissu conjonctif à transmis-
sion autosomique dominante. Décrite par Bernard Jean 
Antonin Marfan en 1896, c’est une des fibrinopathies 
les plus fréquentes avec un polymorphisme clinique. 
Nous rapportons 5 cas observés au Centre Hospitalier 
Universitaire SourôSanou.

Méthodologie: Il s’est agi d’une observation de cas 
chez 5 grands enfants colligés en 2017 et 2018. Ils ont 
bénéficié d’un examen clinique en ophtalmologie, pédia-
trie etcardiologie. Le bilan a comporté égalementdes ra-
diographies, un électro cardiogramme, une échographie 
cardiaque etdes examens biologiques. Nous avons utilisé 
les critères de Ghent révisés pour le diagnostic positif.

Résultats: Nous avons colligé 5 enfants dont 3 gar-
çons âgés de 8, 9, et 12 ans, et 2 filles âgées de 10 et 11 

ans. Ils présentaient tous une baisse d’acuité visuelle 
motif de leur consultation. L’examen ophtalmologique 
retrouvait chez tous une myopie et ectopie du cristal-
lin. Ils présentaient tous également un morphotype 
caractéristique. Deux présentaient un chevauchement 
dentaire, et un une dilatation aortique.

Commentaires: Nous avons comparé nos observa-
tions avec celles de la littérature. La baisse de l’acuité 
visuelle est le signe fonctionnel majeur, la myopieet l’ecto-
pie du cristallin sont les principales atteintes oculaires.

Conclusion: La maladie de Marfan est rare, son 
diagnostic positif est surtout clinique et sa cause est 
encore mal élucidée. Sa prise en charge doit être mul-
tidisciplinaire.
Mots-clés: syndrome de marfan, ectopie du cristallin, 
fibrinopathies

ABSTRACT
Introduction: Marfan syndrome (MS) is a rare 

genetic disorder of connective tissue with dominant 
autosomal transmission. Described by Bernard Jean 
Antonin Marfan in 1896, it is one of the most common 
fibrinopathies with clinical polymorphism. We report 5 
cases observed at the SourôSanou University Hospital.

Methodology: This was a case report in 5 older 
children collected in 2017 and 2018. They underwent 
a clinical examination in ophthalmology, paediatrics 
and cardiology. The work-up also included X-rays, an 
electrocardiogram, a cardiac ultrasound and biological 
examinations. We used the revised Ghent criteria for 
the positive diagnosis.

Results: We selected 5 children including 3 boys 
aged 8, 9, and 12, and 2 girls aged 10 and 11. They 

all presented with loss of visual acuity which was the 
reason for their consultation. The ophthalmologic exa-
mination found in all of them myopia and ectopia of 
the lens. They all also presented with a characteristic 
morphotype. Two of them presented with dental overlap 
and one with aortic dilation.

Comments: We compared our observations with 
those in the literature. Loss of visual acuity is the major 
functional sign.Myopia and ectopia of the lens are the 
main ocular damage.

Conclusion: Marfan disease is rare; its positive 
diagnosis is mostly clinical and its cause is still poorly 
defined. Its management must be multidisciplinary.
Keywords: marfan syndrome; ectopy of the lens; fibrino-
pathies.
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INTRODUCTION
Le syndrome de Marfan (SDM) est une 

pathologie rare du tissu conjonctif d’origine 
génétique à transmission autosomique domi-
nante1. Décrite par Bernard JAMarfan en 
1896, le SDM est une des fibrinopathies les 
plus fréquentes. Il est dû à une mutation du 
gène codant pour la fibrilline de type 1 pro-
téine ubiquitaire constitutive de la matrice 
extracellulaire1. Le syndrome de Marfan est 

responsable d’un polymorphisme clinique 
avec des atteintes ostéo articulaires, oph-
talmologiques et cardiaques2.Les critères 
diagnostiques du SDM ont été élaborés en 
1986, puisrévisés en 1996 et en 20102. 
L’objectif de notre travail a été de décrire5 
cas cliniques de SDMque nous avons com-
mentés.

MATERIEL ET METHODE
Il s’est agi d’une étude de cas prospective 

à visée descriptive chez 5 grands enfants 
vus entre le 1er janvier 2017 et 31 décembre 
2018. Elle s’est déroulée dans le département 
de pédiatrie et le service d’ophtalmologie du 
Centre Hospitalier Universitaire SourôSanou 
de Bobo Dioulasso.

Les données ont été recueillies à partir des 
dossiers et carnets de santé des patients, ain-
si que l’interrogatoire des parents. Chaque 
enfant a eu un examen clinique complet 

ophtalmologique, pédiatrique, et cardiolo-
gique. Un avis chirurgical a été demandé 
dans certains cas. Des examens biologiques 
comprenant une numération formule san-
guine et un ionogramme, une radiographie 
du thorax, du rachis, et des membres, un 
électrocardiogramme et une échographie car-
diaque ont été réalisés pour chaque enfant.
Un consentement éclairé de chaque parent 
a été recueilli pour la participation à l’étude. 

RESULTATS

CAS N°1
Il s’agissait d’ungarçon de 9 ans adressé 

pour une baisse de l’acuité visuelle évo-
luant depuis 3 ans. Il n’avait ni antécédents 
d’hospitalisation ni de tare connue. Il était 
enfant unique de sa mère. Le père et la mère 
étaient vivants. La mère présentait un mor-
photype Marfan longiligne avec une myopie 
évoluant depuis son enfance. Il n’y avait pas 
de notion de tare familiale et pasde liens de 
consanguinité. 

Il était en bon état général, pesait 24kg, 
et mesurait 1,40m. Son segment inférieur 
mesurait 0,79m, le segment supérieur 
0,70m, l’envergure à 1,48m, le rapport seg-
ment supérieur/segment inférieur à 0,88 et 
l’envergure/taille à 1,057. Il présentait une 
dysmorphie faciale, une dolichocéphalie, une 
hyperlaxité ligamentaire une dolichosténo-
mélie une arachnodactylie (figure 1) avec un 
signe du poignet et du pouce positif.

Figure 1: une arachnodactylie
Au plan ophtalmologique on notait des 

fentes palpébrales obliques en bas et en 
dehors. L’acuité visuelle de loin sans correc-
tion (AVLSC) était de 1/10 à droite et 2/10 à 
gauche. Il présentait une myopie de -11D à 
droite et -10D à gauche, l’acuité visuelle de 
loin avec correction par verres de lunettes 
était de 3/10 aux 2 yeux. L’examen retrouvait 
une ectopie bilatérale des cristallins (figure 
2), la pression intra oculaire était normale à 
12mmHg ainsi que le fond d’œil.
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Figure 2: Ectopie du cristalin
Au plan cardiologique, les bruits du 

cœur étaient réguliers à 125 battements par 
minute avec un souffle systolique d’intensité 
3/6 au foyer mitral. Les autres appareils ne 
présentaient pas d’anomalies, en dehors d’un 
chevauchement dentaire.

Les examens biologiques étaient sans 
anomalies, les radiographies du thorax et 
du rachis normales. L’échographie car-
diaque avait noté une insuffisance mitrale 
sur feuillets mitraux épaissis et remaniés. 
Le ventricule gauche était dilaté et de fonc-
tion normale. On notait une hypertension 
artérielle pulmonaire avec une pression 
artérielle pulmonaire systolique estimée à 
54mmHg et une dilatation de l’aorte initiale 
(figure 3). La prise en charge cardiologique a 
consisté en un traitement médical à base de 
bétabloquants et d’inhibiteurs de l’enzyme 
de conversion.

Figure 3: Dilatation aortique

CAS N°2
Fille de 11 ans avait été adressée pour 

baisse de l’acuité visuelle évoluant depuis 5 
ans. Elle n’avait pas d’antécédents d’hospi-
talisation et pas de tares connues. Elle était 
la 3ème d’une fratrie utérine de 4 enfants. Les 
autres étaient vivants et en bonne santé ap-
parente. Le père et la mère étaient vivants. Le 
père était en apparente bonne santé. La mère 
présentait un morphotype Marfan longiligne 

avec une malvoyance depuis l’enfance. Il n’y 
a pas de notion d’autres tares familiales et 
pas de lien de consanguinité.

Au plan général, elle présentait une dys-
morphie faciale, une dolichosténomélie, une 
arachnodactylie et un signe du pouce et du 
poignet positif. Elle pesait 28kg pour 1,43m, le 
segment inférieur mesurait 0,80m, le segment 
supérieur 0,63m. L’envergure à 1,51m, le 
rapport segment supérieur/segment inférieur 
à 0,78 et le rapport envergure/taille à 1,055.

L’examen ophtalmologique notait une 
AVLSC limitée à compte les doigts aux 2 yeux 
non améliorable en rapport avec une amblyopie 
et une myopie forte de -10D et -13D, des fentes 
palpébrales obliques en bas et en dehors. Elle 
présentait une ectopie bilatérale des cristallins, 
la tension oculaire était normale aux deux yeux 
à 11mmHg ainsi que le fond d’œil.

L’examen cardio respiratoire était normal, 
il présentait des caries dentaires dont le trai-
tement a été assuré par le service d’odontos-
tomatologie. Le reste des autres appareils 
était normal.

Les examens biologiques et radiogra-
phiques étaient sans anomalies ainsi que 
l’échographie cardiaque.

CAS N°3
Il s’agissait d’un garçon de 12 ans vu 

pour une baisse de l’acuité visuelle évoluant 
depuis 8 ans.Il n’avait pas d’antécédents 
d’hospitalisation et pas de tare connue. Il 
était 2ème d’une fratrie utérine de 3 enfants. 
Les autres étaient vivants et en bonne santé 
apparente sans notion de troubles de vision. 
Le père et la mère étaient vivants et en appa-
rente bonne santé. Il n’y a pas de notion 
d’autres tares familiales, et pas de lien de 
consanguinité. Par ailleurs, il n’y a pas de 
cas similaires dans la famille. 

Il avait un bon état général et présentait 
une dysmorphie faciale, une dolichocéphalie 
et un signe du pouce positif.Le poids était de 
37,5 kg pour à 1,57m, le segment inférieur 
à 0,95m, le segment supérieur à 0,67m, 
l’envergure à 1,58m, le rapport segment 
supérieur/segment inférieur à 0,70  et le 
rapport envergure/taille à 1,006.

L’examen ophtalmologique notait uneA-
VLSC de 1/10 à droite et compte les doigts 
à gauche avec une myopie de -8D et -9D. 



JW DIALLO & al. 12

Revue SOAO -  N° 02 - 2020, pp. 9-15

Des fentes palpébrales obliques en bas et en 
dehors. Il présentait une ectopie bilatérale 
des cristallins associée à des cataractes. La 
tension oculaire était normale à 12mmHg, le 
fond d’œil peu accessible.

L’examen clinique des autres appareils était 
normal en dehors d’une carie dentaire prise 
en charge par le service d’odontostomatologie.

Les examens biologiques étaient nor-
maux, ainsi que les radiographies du thorax 
du rachis et des membres. L’échographie 
cardiaque était sans anomalie.

CAS N°4
C’était un garçon de 8 ans adressé pour 

une baisse de l’acuité visuelle évoluant de-
puis l’âge de 5 ans. Il n’avait ni d’antécédents 
médicaux ni chirurgicaux. Il était le dernier 
d’une fratrie utérine de 5 enfants. Les quatre 
premiers étaient tous vivants en bonne santé 
apparente sans notion de trouble de la vision. 
Le père et la mère étaient tous vivants et 
en apparente bonne santé. Il n’y avait pas 
d’autres tares familiales et pas de lien de 
consanguinité. Par ailleurs, il n’y avait pas 
de cas similaires ou d’autres malformations 
rapportées dans la famille. 

Au plan général il présentait une dysmor-
phie faciale, une dolichosténomélie et une 
arachnodactylie, une grande taille, un signe 
du pouce et un signe du poignet positif. Le 
poids était de 35 kg pour 1,49m, le segment 
inférieur à 0,84m, le segment supérieur à 
0,65m et l’envergure à 1,57m. Le rapport 
segment supérieur/segment inférieur à 0,77 
et le rapport envergure/taille à 1,053.

L’examen ophtalmologique notait une 
AVLSC à droite de 2/10 et de 3/10 à gauche, 
des fentes palpébrales obliques en bas et en 
dehors associée à une myopie forte (-7D et 
-6D), et une ectopie bilatérale des cristallins.
La tension oculaire et le fond d’œil étaient 
normaux.

L’examen cardio vasculaire était normal. 
L’examen des autres appareils était sans 
anomalies en dehors d’un chevauchement 
dentaire (figure 4).

Figure 4: Chevauchement dentaire
Les examens paracliniques biologiques et 

morphologiques étaient normaux.

CAS N°5
C’était une fille de 10 ans adressée pour 

baisse de l’acuité visuelle évoluant depuis 
l’âge de 5 ans. Elle n’avait pas d’antécédents 
particuliers. Elle était la deuxième d’une 
fratrie utérine de 4 enfants. Les trois autres 
étaient tous vivants et en bonne santé appa-
rente sans notion de trouble de la vision. Le 
père et la mère étaient tous vivants et en 
apparente bonne santé. Il n’y avait pas de 
tares familiales et pas de lien de consan-
guinité. Par ailleurs, il n’y avait pas de cas 
similaires rapportés dans la famille. 

Elle était en bon état général pesait 22 kg 
pour 1,35m, le segment inférieur à 0,71m, 
le segment supérieur à 0,64m, l’envergure 
des bras à 1,38m, le rapport segment supé-
rieur/segment inférieur à 0,90 et le rapport 
envergure/taille à 1,02. Elle présentait une 
dysmorphie faciale avec dolichocéphalie, un 
signe du pouce et poignet positif.

L’examen ophtalmologique notait une AVL 
SC de 2/10 à droite et de 3/10 à gauche, 
avec des fentes palpébrales obliques en bas 
et en dehors.Elle était myope de -8D et -6D. 
Elle présentait une ectopie cristallinienne 
bilatérale. Le fond d’œil était normal ainsi 
que la tension oculaire à 12 mmHg. 

L’examen cardio vasculaire et des autres 
appareils était normal.

Les examens paracliniques biologiques 
et morphologiques étaient sans anomalies.
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Tableau : Récapitulatif des signes cliniques chez les 5 
enfants.

Signes cliniques Cas N°1 Cas N°2 Cas N°3 Cas N°4 Cas N°5

Morphotype + + + + +
Dysmorphie faciale + + + + +
Arachnodactylie + + - + +

Signe du pouce + + + + +

Signe du poignet + + - + +

Ectopie du cristallin + + + + +
Dilatation aortique + - - - -
Chevauchement dentaire + - - + -

COMMENTAIRES

ASPECTS ÉPIDÉMIOLOGIQUES
Le SDM est une affection rare. Nous avons 

rapporté 5 cas sur 2 ans, il n’existe pas de 
données disponibles publiées à ce sujet au 
Burkina Faso. En Afrique quelques cas ont 
été rapportés. N’dongo et al au Cameroun 
en 2016 rapportait également un cas3. Au 
Sénégal Diéné et al de 1990-19944 et Rachidi 
Alaoui et al de 2009-20155 ont rapporté cha-
cun 7 cas. Un nombre plus élevé entre 1981 
et 1996 a été rapporté par Chefchaouniet al. 
au Marocavec 20 cas6. Les données de la litté-
rature européenne indiquent une fréquence 
faible de 3-5/100007. Le SDM affecte les 2 
sexes dans les données de la littérature.

PATHOGÉNIE
Le SDM est une maladie du tissu conjonc-

tif pouvant de ce faite affecter tous les 
organes du corps8. Il est dû le plus souvent 
à l’atteinte du gène de la fibrilline, protéine 
fibreuse de la matrice extracellulaire des tis-
sus conjonctifs particulièrement abondante 
dans le tissu conjonctif élastique2. Découvert 
en 1991 sur le chromosome 15, le gène FBN1 
code pour une protéine appelée fibrilline-1, 
principal composant des microfibrilles qui 
s’assemblent en fibres-élastiques ou non, 
caractéristiques du tissu conjonctif 2,9. Le 
SDM est dû à des mutations ponctuelles 
du gène FBN1 qui, selon les cas, entrainent 
la synthèse d’une fibrilline 1 anormale ou 
empêche toute synthèse9. Ceci va affaiblir le 
tissu conjonctif des cartilages, des tendons, 
des os, les valves cardiaques et une grande 
partie des vaisseaux sanguins. La mutation 
d’un autre gène situé sur le chromosome 3 
appelé MFS2 serait présente chez environ 

15% des personnes atteintes.Ce gène code 
pour un récepteur d’une cytokine régulatrice 
de certaines voies métaboliques dans la 
cellule et dans la matrice extracellulaire, le 
TGFBR1 et 210. Toutefois les mécanismes par 
lesquels certaines mutations de FBN1ou de 
MFS2 déclenchent les atteintes cliniques ne 
sont pas clairement élucidés.

ASPECTS CLINIQUES
La baisse de l’acuité visuelle a constitué le 

motif de consultation chez tous nos patients 
ce qui est habituellement rapporté. Le carac-
tère familial est variable, près de 25% des 
cas sporadiques sont dus à des mutations 
nouvelles du gène MFS et la notion d’héré-
dité familiale n’est pas toujours un facteur 
de risque11. 

La moyenne d’âge des patients était de 
9,8 ans avec des extrêmes de 8 à 12 ans, elle 
varie de 7 à 24 ans selon les séries5,6. Cette 
disparité observée s’expliquerait aussi par 
le fait que le diagnostic reste parfois difficile 
particulièrement en pédiatrie en raison de la 
grande variabilité d’expression de la maladie.

Les anomalies morphologiques que nous 
avons observées sont également rapportés par 
Chefchaouniet al. au Maroc6 et Rachidi Alaoui 
et al. au Sénégal6. Dans une très grande série 
de 183 patientsSponseller et al. aux Etats-
Unis avait noté une envergure/taille>1,05 
chez 35% des patients, le signe du pouce chez 
80% des patients le signe du poignet chez 73% 
des patients, le signe du pouce et du poignet 
chez 66% des patients, et une dysmorphie 
faciale chez 89% des patients8. 

Au plan ophtalmologique la baisse 
d’acuité visuelle inférieure à 3/10 de loin est 
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rapportée dans toutes les séries et elle est 
souvent inférieure à 1/105,6. Nous avons noté 
une ectopie cristallinienne chez tous les cas. 
Dans la littérature, elle représente 50 à 80%, 
généralement bilatérale et symétrique5,6,12.

La myopie est la 2ème manifestation oculaire 
la plus fréquente dans la SDM avec une 
incidence importante des myopies fortes 
(>6 dioptries)5. Le strabisme est également 
fréquent de l’ordre de 19 à 45%13. Dans notre 
série, tous nos patients étaient myopes forts. 
Nos résultats sont similaires à ceux de Rachidi 
Alaoui et al. au Sénégal qui avait rapporté 
100% de myopie dont 71% de myopie forte5.

Les anomalies cardiovasculaires font 
toute la gravité de cette maladie et doivent 
être systématiquement recherchées. En 
Afrique de l’ouest quelques cas ont été 
rapportés4-6. Chez les enfants les atteintes 
cardiovasculaires peuvent atteindre 7,6%14.

ASPECTS THÉRAPEUTIQUES
L’ectopie cristallinienne est l’anomalie 

oculaire la plus fréquente dans le SDM. 
La correction optique est l’un des moyens 
thérapeutiques adapté, lorsque l’ectopie 
est simple, non compliquée et sans erreurs 
réfractives importantes. Dans notre cas 
1 une correction optique par des verres 
de lunettesa permis une amélioration. La 
chirurgie peut être indiquée dans certaines 

circonstancesmais elle ne fait pas l’unani-
mité. Elle est indiquée pour l’ectopie lorsque 
l’acuité visuelle est inférieure à 3/10 pour 
certains auteurs19,20. La phacophagie asso-
ciée à une vitrectomie antérieure par la pars 
plana reste la plus utilisée 78% chez Chef-
chaouniet al.6 Elle diminuerait le risque de 
décollement de rétine post opératoire en 
réduisant les forces de traction sur la base 
du vitré. Certains auteurs ont proposé après 
phaco-émulsification, une correction optique 
par lentille intraoculaire en chambre posté-
rieure, à fixation sclérale15.

La prise en charge cardiologique est basée 
sur les bétabloquants et les inhibiteurs de 
l’enzyme de conversion5,6. La chirurgie est 
indiquée dans les dissections aortiques.

La fréquence des anomalies orthodontiques 
avec chevauchement des dents est très variable 
dans la littérature de 39 à 69% des cas13.

ASPECTS PRONOSTIQUES
Sponselleret al. aux USA rapportait 2,8% 

de décès suite à des dissections aortiques et 
un âge médian de survenue de 20,3 ans [8]. 
Une surveillance clinique etéchocardiogra-
phique à long terme s’impose chez tous les 
sujets présentant un SDM. Une psychothé-
rapie au profit des patients et des parents 
est également recommandée. Elle doit être 
associée à un conseil génétique.

CONCLUSION
Le syndromede Marfan est une affection 

peu fréquente dans notre pratique, le signe 
majeur en ophtalmologie reste l’ectopie du 

cristallin et un trouble de la réfraction. Une 
exploration cardiologique doit être systéma-
tique.
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