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II|”H| le poids historique de I'étiquette
d'étrangeté, de monstruosité dans la
maladie d’Ehlers-Danlos

Deux présentations medicales de la peau d’'une peau
monstrueusement étirable

Job van Meek’ren chirurgien hollandais d'Amsterdam
(1657) deécrit: un marin espagnol, Georgius Albes,
age de 23 ans, capable de se recouvrir le visage avec
la peau de son menton.

Gould et Pyle (1893) décrivent un exhibitionniste du
nom de Félix Wehrle qui pouvait étirer largement sa
peau mais aussi recourber facilement ses doigts.




Anomalies and curiosities of medicine (Gould et
Pyle) Elastic skin man (1888):un exhibitionniste

également hypermobile (doigts) et une patiente de
I’HOtel-Dieu de Paris (2008)




meétro(2014) et Fillette avec un SED
a I’Hotel-Dieu de Paris (2014)

-||”H| ‘ Gymnaste sur affiche du




'l
”H” Hypermobilité extravagante et
test de Beighton (1 point / 9)
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Une fausse reputation de
syndrome «fantaisiste» qui fait
beaucoup de torts aux patients.

Son image est _écornée par I'assimilation aux
repreésentations de contorsionnistes, de
personnages de foire . Bref d’étres bizarres,
spectaculaires, plutdt surdoués méme.

Cette banalisation jointe a l’'opinion de
rhumatologues qui considerent qu’étre
hypermobile est une autre facon d’étre
normal font que le syndrome d’Ehlers-
Danlos est considéré comme une maladie
mineure, pas serieuse, négligeable (R.
Grahame, Londres).




'||”H| Stephen Jay Gould: le préjugé du
scientifique cause d’erreur dans sa
mesure de la personne humaine

LA MAL- MESURE
DE LHOMME




-|||\H| Le temps des Dermatologues
1892-1933

C’'est a partir de ce qui s’exteriorise le
mieux dans le SED: |la peau et les
articulations que se sont faites les
premieres descriptions. Les premiers
descripteurs sont naturellement des
Dermatologues (Tschernogobow,
1892, Ehlers 1900, Danlos 1908)

C’'est a Ehlers que I'on doit la meilleure
description, confirmée par les
descriptions recentes.




. _______________________________________________________________________________________________________________________________________________________|]
|||”H| Ehlers E., Cutis laxa, tendance aux hémorragies de la peau, relachement de

plusieurs articulations (cas pour diagnostic), Société danoise de
Dermatologie, 15 décembre 1900, m. Dermat. Woch. VIII, p. 173.
Certains indiqguent que cette communication aurait été faite a Paris (?)

le patlent a été |mportune Jusqu 'a sa 8eme
année, par des hématomes qui survenaient lors
de traumatismes tres minimes»

il est possible de la plisser jusqu’a ce qu'’il reste
suffisamment de peau au niveau des doigts et
des jointures, pour que les doigts par exemple,
gagnent une demie longueur

supplémentaire.... »

Les doigts sont le siege de subluxations
externes presque a angle droit. Le patient
souffre souvent de luxations spontanées du
genou qu’il doit corriger en marchant....

La sudation est augmentée. La démarche est
quelque peu ataxique, heésitante. sensation
permanente de froid cutané, aux extréemites







'l . ,
I”H| Ecchymose lombo-pelvienne spontanée
par etirement apres un long trajet en
voiture







'l Cye s . s
”H” ‘ Fragilité cutanee: fréguence

des vergetures




.H”H Alexandre Nicolaiev Tschernogobow (ou
Chernogobov), Moscou,1892, est |le vral
premier descripteur

Il présente deux patients (un jeune homme de 17
ans et une femme de 50 ans) a la Sociéte de
Dermatologie et Vénérologie de Moscou.

Il décrit des luxations a répétition, des nodules
cutanés, une peau fragile et etirable, des
cicatrices multiples par traumatismes minimes.
les difficultés de cicatrisation, une
hypermobilité articulaire, des pseudo tumeurs
molluscoides.

|| attribue les lésions observées a une atteinte
du tissu conjonctif.




-||”H| 1907/ 1908: « les années de
caoutchouc »

En 1907, Cohn présente le cas "d'un malade
avec peau en caoutchouc (cutis laxa)" au
IXeme congres des Sociéetés allemandes de
dermatologie, cette publication passera
Inapercue.

En 1908 , Danlos communique a la Societé
francaise de Dermatologie et de Syphiligraphie
de Paris un cas de cutis laxa avec tumeurs par
contusion chronique des coudes et des
genoux avec une "élasticité extraordinaire "
de la peau qu’il compare a celle " d’'une mince
lame de caoutchouc".




'||”H| Une these de medecine ( Achille Miget,
Paris, 1933) qui a marqué I'Histoire du
Syndrome d’Ehlers-Danlos.
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"I”H| Naissance d’un eponyme qul
aura du succes.

Achille Miget (1933) associera dans le titre
de sathese, EHLERS et DANLQS, a la
suite de Schulmann et Levy Coblentz
(1932). Ceci sera confirmé, en 1936, par

~rederick Parkes-Weber et maintenu

jusgu’a maintenant malgreé la difficulté a

orononcer et a orthographier les deux

noms. Le 3 mai 2016 le Congres de New-

York initié par les associations

Britannigues et ameéricaines porte ce

nom.




La navigation parallele du SED en

rhumatologie et en genétique

Abandonnee par les dermatologues, |'Histoire
du SED se poursuit avec deux disciplines
meédicales emergentes dans les années1950:

-la Rhumatologie (R Grahame). Elle introduira
le concept de d’ hypermobollte articulaire
(HRA) souvent associé a I’adjectif, a risque,
de bénigne

-la genetique dominée Beighton, basée sur un
essai inachevé de classification selon le type
de mutations des 29 collagenes. Ce caractere
héréditaire (évoqué par Miget) avec
transmission tres large, non mendelienne,

donnera a ce désordre héréditaire (Mc Kusick)
sa dimension familiale.




obstacle au diagnostic de SED
I-En Rhumatologie

'||”H| Les resultats sont catastrophiques et font

Kirk et Bywaters en 1967 publient dans Annals
of rheumatology diseases un article sur « le
syndrome d'hypermobilité musculo-
squelettiqgue généralisée chez des
personnes considerees comme autrement
normales» (R.Grahame).

Le résultat est que, jusqu’a aujourd’hui, les
milieux rhumatologiques et apparentes ne
font jamais le diagnostic (Grahame) et
préeferent basculer ces patients vers la
fiboromyalgie, la spondylarthrite ankylosante
(?) ou la psychosomatique.




'||”H| Les résultats sont catastrophigques et
font obstacle au diagnhostic de SED
II-En Génetique

Sous l'autorité de Beighton, des essais successifs de
classification «genétiques» , basés sur le
rapprochement entre le type de mutation du
collagene et un tableau clinique. 5 Beighton (1969)
puis 11 (Berlin, 1986), puis 6 (Villefranche,1997) et
en pratique 3 (classique, hypermobile, vasculaire).

Ces classifications qui font aussi une tres grande
place a I’hnypermobilité, sont inapplicables en
pratique clinique courante et negligent une tres
grande partie des symptomes, entrainant des
rejets et des erreurs diagnostiques, en |'absence de
tests de diagnostic utilisable dans les formes
habituelles.

Malheureusement, elle est |a seule présentation du
syndrome sur les sites spécialises (Orphanet).




Le test de Beighton en 9 points (retenu comme
signifiant a 4/9) utilisé par les rhumatologues
(criteres de Brighton) et les généticiens
(classification de Villefranche). Il peut étre
négatif sans éliminer le SED (Hamonet)




'l : :
”H” L’emprise du vasculaire
|- Barabas

En 1967, Barabas isole un type arteriel
gui est le méme que celui décrit, en
1932, par Sack qui l'avait dénomme
"status dysvascularis". C'est le
syndrome de Sack-Barabas devenu
syndrome d'Ehlers-Danlos de type IV
caractérisé par une mutation du
COL3A1.




'l . .
I”H| L’emprise du vasculaire
lI- Perdu, Jeunemaitre, Hopital Pompidou.

Elle preoccupe beaucoup les patients qui
craignent d'étre atteints du SED-vasculaire
qui a eté decrit comme précocement (40 ans)
|éthal avec le risque de rupture
d'anévrysmes et de déchirures graves
d'organes ("éclatement” de l'utérus par
exemple)

Heureusement ceci est tres exceptionnel, par
contre dans toutes les formes de SED, on
peut observer des anévrysmes a rechercher
systématigement.




'l L
”H” Unicité du syndrome d’Ehlers-
Danlos

Malgré quelques ilots de résistance, la doctrine
qui s’impose est celle de la similarité (Tinkle)
du syndrome d’hypermobilité articulaire et du
syndrome décrit par les genéticiens comme
type lll ou hypermobile.

Nous allons au-dela et pensons que le syndrome
d’Ehlers Danlos est unique. Il y a un syndrome

d’'Ehlers-Danlos et non pas des syndromes
d’'Ehlers-Danlos. Les effets des thérapeutiques
ciblées sur le SED viennent confirmer ce point
de vue.




III
”H| Aspects cognitifs et psychopathologiques

Antonio Bulbena (Barcelone) et son équipe, en 1988,
apres avoir observé la coincidence réitérée entre
I’'Hypermobilité articulaire et certains troubles anxieux
chez les patients ambulatoires en service de
rhumatologie. 70% des patients hypermobiles un
trouble psychopathologique contre 22% pour les
témoins.

Ces aspects psychopathologiques sont bien décrits par
Carolina Baeza (Barcelone, Paris)

Les aspects cognitifs le sont par Caroline Bourdon
(Paris). Le lien entre les deux est a établir.

Reste le lien a établir entre le Sed et I'Autisme (Vincent
Guinchat, Carolina Baeza, Marco Castori, Claude
Hamonet) avec les incidences thérapeutiques.




D'autres manifestations ont
des liens avec le SED

Altéerations de mastocytes (fragilité face
aux infections?)

Moelle attachée,

Arnold-Chiari

La fréquence des Kystes (cutanés,
ovariens, héepatiques, renaux,
pancréatigues, hypophysaires...)

Images IRM (Daniel Fredy). Faisceau
arque en particulier.




-|||\H| Conclusions

Une tres grande confusion sémantique existe a propos de
ce syndrome dont l'origine est historique? L'existence
d'une entité cllnlque homogene, expression clinique
polymorphe d'un syndrome proprioceptif global ne fait
aucun doute lorsqu'on observe de grandes series de
patients. Notre propre expérience qui s'appuie sur une
cohorte de 2500 patients suivis depuis 17 ans va dans ce
sens. Le diagnostic est clinique devant des signes
?araﬁtéristiques et la présence de cas identique dans la

amille.

Ceci permettra d'éviter la iatrogenie, la mise en place des
traitements les plus efficaces (ortheses, controle
postural, oxygénothérapie et d'informer du risque de
transmission du syndrome qui est quasiment
systematique d'apres nos observations.

L'hypermobilité, si elle est tres frequente ici, est loin d'étre
aujourd’hui le signe le plus important de cette
pathologie.




Cavaliere avec un SED appareillée symbolisant
les obstacles de I'incompréhension médicale,

d’'origine historique, en partie, a franchir !
Merci pour votre intérét dont on a besoin.
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