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Chez I'enfant, le diagnostic d’'un syndrome d’EhiBxanlos revét un caractere spécifique du

fait des circonstances particulieres du diagnostie, présentations cliniques différentes, des
conséqguences sur la vie quotidienne et le suiviicagcet de certains aspects éthiques liés a
toute démarche d’investigation génétique chez et snineur. Pour ces différentes raisons

limplication des pédiatres est essentielle, eeilsemble pas concevable d’explorer un enfant
dans une consultation pluridisciplinaire qui secaihstituée exclusivement de spécialistes de
meédecine d’adultes, aussi compétents soient-ils.

Les circonstances du diagnostic :

De plus en plus fréquemment la consultation parteus trés jeune nourrisson, apres que le
diagnostic ait été établi chez I'un des parentsix@g ont été recus en consultation de conseil
génétique et ont conscience du risque héréditaitmed transmission sur un mode
« dominant », selon un hasard vécu comme unetéatake sentiment de culpabilité est une
constante pour le parent atteint et il faut saypogndre le temps d’'une discussion avant
'examen clinique pour mieux cerner la demandeeetdcu des deux conjoints. L’'annonce
d’un diagnostic doit étre a cet age particulierenpgndente, d’autant qu’elle n’est en général
ni évidente, ni urgente.

Pas évidente car les signes cardinaux cutanési@ilaires sont en général peu marqués par
rapport au nourrisson normal et les stigmates dgilité tissulaire ont peu de chance
d’apparaitre avant I'age de la marche. Pas urgeateil n’y a pas de mesures préventives
immédiates et les investigations peuvent se limiteme échographie de hanche complétée
par une échocardiographie si les parents exprimem® inquiétude particuliere. Est-il
souhaitable de multiplier des la naissance lesut@i®ns et les examens paracliniques, au
risque de perturber les moments essentiels ou senhales interrelations précoces entre le
jeune nourrisson et sa mere ?

C’est au moment de I'acquisition de la marche g@ailt revoir I'enfant en gardant a I'esprit
les erreurs diagnostiques qui peuvent peser lourd.

Les présentations cliniques particuliéres

Parfois I'entourage et le médecin traitant s’in¢ggmé d’'un certain décalage pour les
acquisitions posturales et en particulier la marabtonome. Dans d’autre cas, l'instabilité
articulaire posera la question de troubles neurglegs ou musculaires, en particulier si le
diagnostic n’est pas établi dans la famille. Un baamen clinique permet de faire la part des
choses et de récuser I'’hypothese angoissante demiwel retard psychomoteur qui n'a pas
lieu d’étre dans ce contexte. Au moindre doute a@utv mieux prendre lavis d'un
neuropédiatre pour rassurer définitivement lesrgarsur cette question.



Les hypoacousies de transmission ne sont pas dares le cadre des dysplasies du tissu
élastique. Un dépistage auditif précoce, suiviaesaltations ORL régulieres est souhaitable,
de facon a prévenir des retards d’acquisition dedeole et du langage et les difficultés

d’apprentissage scolaire qui en découlent.

Un autre piege diagnostic bien connu est le rigstpieonfusion entre une forme classique du

syndrome d’Ehlers-Danlos et les soupcons de séuiesdant.

Les parents doivent étre avertis de ce risque wbirsaépondre avec calme lorsqu’une
accusation est formulée par I'entourage, en gardrrien milieu scolaire. Il faut dédramatiser
ces situations ou les professionnels de la petii@nee croient bien faire en toute conscience.
La rédaction d'un certificat explicite ou le corttakirect avec les services sociaux évite en
général des malentendus difficiles a vivre poupkagnts.

Chez I'enfant plus grand, en &ge scolaire, I'hygeaté ligamentaire permet un certain nombre
de prouesses qui épatent les copains et peuvener affattention du professeur de
gymnastique. Il est parfois difficile de distinguene hyperlaxité physiologique extréme
d’'une authentique dysplasie du tissu élastiquepiiession articulaire, en particulier chez le
garcon. Une fois encore, c’est une démarche clenrigoureuse qui permettra de faire la part
des choses. L'interrogatoire s’attache a précissr dntécédents traumatologiques, leurs
circonstances exactes, leur répétition inhabituéler gravité hors norme. L’examen permet
d’évaluer qualitativement et de quantifier I'hypmbilité articulaire, et de rechercher
d’autres signes au niveau orthopédique, cutané, @QRdtomatologique. Il ne faut pas hésiter
a ce stade a proposer des investigations complamentradiologiques, cardiologiques,
ophtalmologiques ou autres selon le cas, de fagang@menter clairement I'existence d’'une
pathologie.

Les implications du diagnostic;

Affirmer un diagnostic de syndrome d’Ehlers-Dantdest pas sans incidence sur la vie de
'enfant. Les conseils de prévention occupent uaeepcentrale de facon a ménager I'avenir
de lindividu. S’il ne s’agit pas d'une pathologiévolutive telle que I'entendent les
géneticiens et les neurologues, il est clair qugrdaité des symptomes a I'age adulte est tres
directement liée aux antécédents traumatologidDes.l'age de la marche, les chutes sont
inéluctables et il faut insister sur les bonnesddtons de prise en charge des plaies et des
bosses, sans culpabiliser les parents en cas d@ginici Il faut bien sir éviter les accidents
domestiques graves (comme pour tout enfant), marsest pas possible ni souhaitable
d’empécher un jeune enfant de découvrir le mondé d'em subir les conséquences. Cette
prévention est peut-étre plus facile chez la fdletlont le comportement est en général moins
« casse-cou », dans la mesure ou il est conditiopewe des représentations sociales
différentes. De méme linterdiction des pratiquesrives a risque pose plus de probleme
chez le garcon a qui I'on va interdire les jeux lulon. Il faut conseiller aux parents
d’orienter tres tot I'enfant vers des centres @iét qui ne le mettront pas en péril.

Mais I'adolescence s’accompagne bien souvent d’fanmese en cause des contraintes et des
interdits. Il faut s’attendre a une attitude cotdsre qui s’accompagne parfois de
comportements a risque. Il faut inciter les par@ntsaintenir le dialogue, ce qui peut suffire &
passer le cap. Dans certains cas, un soutien pgegitpee s’avere utile, dans la mesure ou il
est souhaité et accepté.

Le suivi médical au long cours doit également é&éni avec mesure, au cas par cas. Le
pédiatre traitant joue un réle central dans ceffigra, mais le recours a des consultations
spécialisées régulieres est toujours nécessaire.



L'avis d’'un médecin rééducateur, d’'un cardiologd®&n ophtalmologiste, d’'un ORL, d'un
stomatologiste, d’'un gastro-entérologie doit Eéeenendé en fonction de I'évolution clinique,
et il faut chaque fois s’adresser a un médecintia@eexpérimenté pour ce type de pathologie
tres spécifique.

Questions éthiques

Dans les rares formes vasculaires du syndrome ef&lidanlos, le diagnostic peut étre validé
par une analyse moléculaire.

Cet examen est soumis au consentement des pardnt&est légitime que dans la mesure ou
il en découle une incidence pratique et un avanfager I'enfant. Lorsqu’il existe un
antécédent héréditaire et que l'enfant est sympigom® la contribution d’'une analyse
génétique est discutable car elle ne change erdasemodalités de surveillance. Plus délicate
est la situation d’'un enfant asymptomatique dam kles parents est atteint, ou encore celle
d’'un enfant sans antécédents familiaux prouvéuepggsente des symptdémes qui permettent
d’hésiter entre le diagnostic d’'une forme classigqtieelui d’'une forme vasculaire. Dans ces
situations, I'enjeu du suivi médical et des mesysesventives permettent d’argumenter
'analyse moléculaire, amis il faut savoir prendom temps et s’entourer des précautions en
usage dans la réalisation d'un diagnostic présymatigue. L’accompagnement
psychologique des parents et de I'enfant sembleréalable indispensable. L'information de
'enfant des qu'il est en dge de comprendre esindeessité. La demande de consentement du
mineur figure de facon explicite sur le formulaiesnis aux parents avant toute analyse, et il
faut savoir en tenir compte, en particulier lorsigg’agit d’'un adolescent. Cette prise en
compte de la parole de I'enfant n’est pas facitedae I'avis des parents est divergent. Dans
ce type de situation on peut se heurter & un ¢oodlivaleurs entre les grands principes
éthiques qui régissent le domaine de la santéncipe de bienfaisance, principe de non-
malfaisance et principe d’autonomie.

En fait cette réflexion ne se limite pas aux gitwes ou un diagnostic moléculaire est
envisagé. Le simple fait d’explorer un enfant astonmatique en vue d’établir le diagnostic
d’'une dysplasie du tissu élastiqgue potentiellensévere oblige a mettre en perspective les
trois principes que nous venons de rappeler.

La connaissance d’'une mutation génétique a I'ogigifune affection potentiellement Iétale
pose la question du bien fondé d’'un diagnostic ganDoit-on considérer que le syndrome
d’Ehlers-Danlos de type vasculaire constitue ufectibn d’'une particuliére gravité reconnue
comme incurable au moment du diagnostic, seloteteses du Code de Santé Publique ? Les
complications artérielles surviennent en générdlage adulte, ce qui rapproche cette
pathologie d’une affection évolutive a révélatiandive. En outre, I'expression clinique reste
tres variable d’'une famille a l'autre, mais aussindsujet a l'autre au sein d’'une méme
famille. Le poids respectif des facteurs génétigaesacquis reste mal connu dans cette
évolution. Les perspectives d’'un traitement pré¥efficace restent actuellement du domaine
de la recherche. La réponse a la question poséedoac pas simple.



