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Le lymphcedéme primaire (LP) est une maladie géné-
tique du systéme lymphatique, se manifestant par le
gonflement d'une ou plusieurs extrémités. Le moment
de son apparition, la présentation clinique et la sévé-
rité sont hétérogenes et varient en fonction de la mu-
tation génétique. On connait des formes syndromiques,
le diagnostic génétique est donc essentiel. Afin d'évi-
ter autant que possible la progression, la mise en place
précoce du traitement est importante.

Notions de base

Les lymphoedémes sont divisés en formes primaires et
secondaires. Contrairement a I'adulte, la forme secon-
daire (suite a I'excision de ganglions, irradiation etc.)
est beaucoup plus rare pendant I'enfance®?.

Le LP est une malformation congénitale, d'origine
génétique, du systéme lymphatique, qui engendre une
accumulation de liquide dans les tissus et donc la for-
mation d'cedémes. La présentation clinique, I'évolu-
tion et la sévérité dépendent du type de mutation
génétique®. La plupart des fois sont touchées les
extrémités inférieures mais on connait aussi des
formes systémiques avec hydrops feetal, chylothorax,
lymphangiectasies pulmonaires ou intestinales.
D'apreés la classification actuelle la LP est subdivisée
en cing groupes (cf. figure 1):

1. lymphoedéme congénital (1)

2. lymphcedéme late-onset (manifestation aprés une
année de vie) (2)

3. maladies syndromiques (3a et 3b)
4. lymphcedéme systémique (5a et 5b)

5. maladies avec mosaique somatique et trouble de
croissance segmentaire (6a et 6b)®.

A ce jour ont été décrites plus de 30 mutations,
incluant les formes syndromiques. Il est essentiel de
diagnostiquer précocement les mutations génétiques
significatives, afin d'évaluer la possible implication
d'autres organes. En outre le conseil génétique est im-
portant par rapport au risque de récurrence.

La forme de lymphoedéme congénital la plus fré-
quente est la maladie de Milroy, due a une mutation
hétérozygote du géne VEGFR-3 (= FLT4)®. Le lymphce-
deme se situe typiquement ddc sur le dos des pieds et
en dessous du genou, chez les gargons atteints on note

une hydrocele. Le récepteur concerné étant impliqué
aussi dans l'angiogenese des veines, il n'est pas rare
qu'au jeune age adulte apparaissent des varices.

Une autre forme significative du point vue clinique
est la mutation GATA2 (syndrome d’Emberger), ol le
lymphcedeme est associé a un déficit auditif neurosen-
soriel et a une immunodéficience a médiation cellu-
laire, se manifestant par des verrues multiples (voir fi-
gure 1.4a)®. Ces patient-e-s encourent un risque accru
de développer un syndrome myélodysplasique et une
leucémie aigué myéloide. Des ponctions de moélle os-
seuse régulieres sont donc nécessaires.

Chez les nouveau-nés de sexe féminin le lymphce-
deme congénital peut étre le signe d'un syndrome de
Turner (X0) (voir figure 1.4a).

Clinique et évolution

Les cedemes peuvent se remarquer déja avant la nais-
sance, mais aussi ne se manifester que pendant I'en-
fance ou I'adolescence®. Contrairement aux cedémes
secondaires, le LP connaft une évolution variable, allant
d'une progression a la régression spontanée, typique
surtout du syndrome de Turner.

Le LP atteint surtout I'extrémité inférieure, d'abord
le pied, I',edéme évoluant progressivement en direc-
tion proximale. On constate alors le signe de Stemmer
(impossibilité de froncer la peau au niveau de la base
du 2¢ orteil), des sillons cutanés profonds sur les arti-
culations, des orteils carrés ; les ongles peuvent aussi
étre atteints, par exemple ongles des orteils recourbés
vers le haut (« ski-jump »)©10,

Prise en charge du lymphcedéme primaire

En général le lymphcedéme est chronique et progres-
sif, pour atteindre finalement un stade irréversible avec
fibrose cutanée, des inclusions de graisse et une limi-
tation croissante de la mobilité. On ne connait pas a ce
jour de traitement curatif. Jusqu'ici a été repris le trai-
tement conservateur basé sur les principes thérapeu-
tiques du lymphcedéme secondaire de I'adulte. Fonda-
mentalement le traitement précoce, qui vise a préve-
nir des modifications irréversibles des tissus, est décisif
pour le pronostic,

Les piliers de la thérapie décongestionnante com-
plexe sont présentés dans le tableau 102

La compression doit étre adaptée a I'age : un bas
de compression sur mesure n'est judicieux qu'a par-
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Figure 1. Classification du lymphcedéme primaire, avec des exemples.

1. Gargon de 13 mois avec un LP congénital aux deux pieds, gonflement typique aux dos des pieds et mollets; mise en
évidence d'une mutation du géne VEGFC hétérozygote (ressemblant a la maladie de Milroy).

2. Patient de 14 ans avec un LP late-onset de la jambe gauche, apparu a I'4ge de 13 ans.

3a. Fillette de 4 mois avec un lymphoedeme congénital associé au syndrome de Turner.

3b. Ongles recourbés vers le haut (« ski-jump ») du syndrome de Turner, peuvent étre observées aussi avec d'autres formes de LP.

4a,b,c. Fillette avec syndrome d’Emberger (mutation GATA-2), (4a) verrues vulgaires étendues, réfractaires au traitement;
(4b) déficit auditif bilatéral avec implant cochléaires; (4c) LP avec érysipéles récidivants.

5a. Fillette de 10 ans avec une anomalie lymphatique généralisée (GLA), avec LP de la jambe droite et 5b. atteinte du squelette.

6a. Fillette de 7 ans avec des malformations capillaires étendues dans le cadre d’un syndrome hypertrophique lié au géne
PIK3CA (PROS) et un LP de la jambe gauche avec érysipéles récidivants.
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tir de I'age d'environ 18 mois, son effet se produisant
surtout en marchant. Le drainage lymphatique manuel
doit étre adapté a I'age et se faire de maniére ludique.
On recommande d'instruire les parents dans le drai-
nage lymphatique : de fait nous observons un effet
positif de courtes séances régulieres, quotidiennes
sur I'évolution de l'cedeéme.

Les fonctions immunitaires étant altérées par le
lymphoedéme, le risque d'érysipele augmente. Il est
important de respecter une durée suffisamment
longue du traitement antibiotique (14-21 jours). L'éry-
sipele peut aggraver a son tour le lymphcedeme; a
partir de trois ou plus épisodes par année est indi-
quée une prophylaxie antibiotique®. Afin de limiter
autant que possible le risque d'infections bacté-
riennes, on recommande des soins de la peau régu-
liers avec des émollients. La peau est en outre solli-
citée par le port des bas de compression et est sou-
vent trés séche. Les piqlres de moustiques aggravent
I',edeme, une protection est donc importante, tout
comme un traitement avec des corticoides topiques.
Les enfants avec un LP devraient étre incités a prati-
quer un sport et a bouger, la contraction musculaire
augmente en effet la pression interstitielle et stimule
la circulation de la lymphe. Cet effet est augmenté par
la compression extérieure. La natation a un effet po-
sitif sur le ymphcedeme par la pression hydrostatique.
L'obésité a un effet négatif sur le lymphcedéme et
devrait étre prévenue autant que possible. Le soutien
psychologique est important pour cette maladie stig-
matisante. La mise en réseau des familles concernées
est souvent trés appréciée. En Suisse les frais de
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traitement du LP sont pris en charge par l'assurance
invalidité, OIC 312.

La reconstruction lymphatique chirurgicale est
entre temps bien établie pour le lymphoedéme secon-
daire de l'adulte™. Les techniques microchirurgicales
pour le traitement du LP, notamment pendant I'enfance,
se trouve encore a ses débuts, avec des résultats
discordants®®, Pour répondre aux besoins individuels
des patients nous avons instauré depuis plusieurs
années une consultation multidisciplinaire pour
lymphoedémes@,

Conclusion pour la pratique

® Lymphcedéme primaire : groupe hétérogene a I'évo-
lution variable

® Penser aux formes syndromiques

® | e diagnostic génétique est important

e Pilier du traitement est la thérapie décongestion-
nante complexe

e |'érysipele doit étre traité rapidement et suffisam-
ment longtemps

e Equipe multidisciplinaire dans les centres

hospitaliers.

Pour la bibliographie, veuillez consulter
notre version en ligne de liarticle.

Piliers de la thérapie décongestionnante complexe

Soins de la peau |« Application d'émollients 1-2x/j
« Soins prudents des ongles

« Protection contre les piglires de moustiques

Compression
« Et/ou bandage

« Enfile-bas

« Bas de compression sur mesure, év. avec embout de protection des orteils

+ Adaptation réguliére en fonction de la croissance
« Profiter de I'offre tres variée (bas colorés, avec motifs)

Drainage lympha- |- Adapté a I'age

* Prévenir I'obésité

tique manuel « Fréquence et durée en fonction de I'age et gravité
* Instruction des parents
Mouvement/ » Améliore la circulation de la lymphe
Sport « Effet positif de la natation par la pression hydrostatique

Prise en charge * Aborder la stigmatisation

« Soutien psychosocial

» Réseautage avec d'autres familles concernées

Tableau 1.
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