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Un lymphoedeme crypto génique révélant une maladie de Fabry.
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I-INTRODUCTION

La maladie de Fabry ‘MF’, sphingolipidose de transmission genetique liée au chromosome X, est responsable d’une
accumulation lysosomale de glycosphingolipides. L’affection est multi systémique et comporte des atteintes
dermatologiques qui peuvent correspondre a des angio keratomes, des télangiectasies et un lymphoedeme

Il. MATERIELS ET METHODES

HK , 42 ans , sans antécédents pathologiques
particuliers ,
-Il s’est présenté en consultation pour un

Confirmation diagnostique
Notion d’acroparesthésies des extrémités et
d’une hypohydrose remontent a l'enfance
Cas similaires de lymphoedeme cryotogénique

lymphoedéme des deux membres inferieurs familial.

evoluant depuis plusieurs mois (plus Figure 1: aspect d'un lymphoedéme Découverte d’une cardiomyopathie

accentue a gauche). accentué a gauche hypertrophique au moment du diagnostic
"L’examen initial retrouve en regard de la 2 . Protéinurie non néphrotique inexpliquées ont
jambe gauche un placard erythémateux,, conduit au diagnostic de la MF , confirmé par :
etendu d’allure inflammatoire faisant y

-Dosage de ’activité enzymatique de ’alpha
galactosidase, revenue effondrée a < 2.8 LOQ
(N 2 15,3 pmol/L/h)

-Dosage du Lyso Gb3 68 ng/ml (N < 1.8ng/ml )

évoquer un érysipele associé a lymphoedeme
bilatéral plus accentué a gauche sans
évidence de thrombose veineuse profonde ou
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Syndrome inflammatoire biologique
manifeste NFS : hyperleucocytose a PNN,
Anémie microcytaire ,hypochrome a 10.5 g dl

Insuffisance rénale (débit de filtration
glomérulaire DFGe : 50mL/min/1.73m2)
Protéinurie significative a 2 g/24h

Traitée par une double antibiothérapie avec
une bonne évolution clinico biologique .

- Deux mois plus tard, le patient consulte
pour une HTA systolo diastolique grade 1
documentée

= Examens paracliniques

-Echocardiographie transthoracique a montrée

un aspect de cardiomyopathie

hypertrophique sans dysfonction
ventriculaire gauche sans troubles du rythme
associes

-Holter ECG : pas de troubles de la

conduction ou du rythme .

IV-CONCLUSION

La MF est une pathologie rare sous-diagnostiquée.
Il important d’évoquer la MF devant tout
lymphoedeme de cause Indéterminée
particulierement en présence d’autres signes de
|’affection qui font font la gravité de la maladie.
La rapidité de la mise en ceuvre d’une
enzymothérapie substitutive a une efficacité
démontrée sur la réduction de la progression de
|’atteinte cardiaque, la prévention du déclin de
|’atteint rénale et probablement une meilleur
impact sur le lymphoedeme soulignant I’importance
du diagnostic précoce

entriculaire droite . c. 1 072G >A p. (Glu358LyS).

L’évolution apres une année de [’institution d’un
traitement enzymatique substitutive et les
compressions conventionnelles pour la gestion
symptomatique du lymphoedeme, était favorable
avec une légere régression du lymphocedeme une
nette amélioration de la fonction rénale(DFGe: 50 —

Figure 3 : IRM cardiaque 54 mL/min/1 73m2)
Cardiomyopathie restrictive 2. . ) 3

avce un foyer de remplacement et une proteinurie (2g /24ha1g/24h)
fibrotique majoré de la paroi

inféro latéro basal |V-D|SCUSS|ON

Le lymphoedéeme est une manifestation fréquente de la MF (16,6%),
touchant les deux sexes avec un délai d’apparition plus tardif chez la
femme.

Souvent sous-diagnostiqué, il est révélé au stade de complications
graves (cardiomyopathie restrictive, atteinte rénale).

Mécanisme principal : accumulation de sphingolipides dans les
vaisseaux lymphatiques — altération du drainage et fragilité
vasculaire.

Approche combinée sans protocole standardisé : thérapies
compressives en premiere intention.

Traitement spécifique de la MF : enzymothérapie substitutive
(agalsidase alfa/béta).

Dépistage familial essentiel pour diagnostic présymptomatique et
réduction de la morbidite
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