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Résumé - La maladie de Von Recklinghausen ou neurofibromatose de type 1 (NF1) est une maladie
héréditaire fréquente, a transmission autosomique dominante; 50 % des cas environ sont dus a la forme
sporadique (mutations de novo). Les manifestations les plus fréquentes sont cutanées (taches café au
lait) et neurologiques (neurofibromes cutanés), mais des manifestations buccales peuvent également étre
observées.

Certaines manifestations présentent parfois une transformation maligne. Ceci exige un suivi a long terme
de ces manifestations, et une prise en charge impliquant souvent l'intervention de différents spécialistes
dont le médecin-dentiste qui devra connaitre l'attitude thérapeutique face aux patients présentant ce
syndrome.

Un cas d'un neurofibrome siégeant sur la face ventrale de la langue chez un patient agé de 55 ans, atteint
de la maladie de Von Recklinghausen, est présenté.
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Abstract — Neurofibromatosis type 1 and lingual neurofibroma. Recklighausen disease or neurofibro-
matosis type 1 (NF1) is a frequent hereditary disorder with a variable expression and an unknown etiology.
The most observed manifestations of the disease are cutaneous (café au lait spots) and neurologic (neu-
rofibromas), but oral manifestations can also common.

Some of the manifestations can present a risk of malignization. Therefore, multidisciplinary follow-up must
be instituted for patients with Von Recklighausen disease as long as possible.

A case of a 55 years old man with Von Recklinghausen disease presenting a neurofibroma localized in the
ventral surface of the tongue is reported.

La maladie de Von Recklinghausen ou neurofibromatose de
type 1 (NF1) est une maladie héréditaire autosomique domi-
nante due a une mutation sur le chromosome 17. Le diagnos-
tic de cette maladie repose sur un ensemble de manifesta-
tions cutanées, nerveuses, squelettiques et buccales. Les plus
fréquentes sont les taches cutanées café au lait et les neuro-
fibromes cutanés. On retrouve aussi des taches dans les creux
axillaires, des pigmentations de liris (nodules de Lisch), des
anomalies squelettiques et des neurofibromes dans la cavité
buccale [1, 2].

Larticle rapporte le cas d'un neurofibrome lingual chez un
patient atteint d'une NF1.

Observation clinique

Un patient agé de 55 ans, sans antécédents médicaux ni
chirurgicaux, a été adressé par son médecin-dentiste en juin
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2008 pour la prise en charge d’'une tuméfaction sur la face
ventrale et le bord gauches de la langue. Linterrogatoire ré-
véle que cette tuméfaction évolue depuis plus de 30 ans.
Elle augmente lentement de volume sans entrainer de géne
ni de douleur. Lexamen clinique exobuccal montre la présence
de trois tuméfactions sous-cutanées sur le visage : une dans
la région labiale inférieure droite (Fig. 1), une au-dessus de
la région palpébrale supérieure droite (Fig. 2), et une sur le
lobule de loreille gauche (Fig. 3). Elles sont fermes, mobiles
et légérement dépressibles a la palpation mais non doulou-
reuses, faisant évoquer des neurofibromes sous-cutanés. Lexa-
men du reste du revétement cutané, notamment de 'abdomen,
du dos, de la nuque et des avant-bras, a révélé la présence de
quelques nodules et des taches café au lait de taille variable.
Certaines taches mesurent plus de 1,5 cm de diamétre, avec
une couleur allant du brun clair au brun foncé (Figs. 4-7).
'examen endobuccal montre la présence de biofilm, de tartre,
de caries et de restaurations dentaires; plusieurs dents sont
absentes. Sur la langue, on observe une tuméfaction localisée
sur la partie antéro-latérale gauche de la face ventrale faisant
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Fig. 1. Neurofibrome sous-cutané labial inferieur droit.
Fig. 1. Subcutaneous neurofibroma on the right area of the lower lip.

Fig. 4. Tache café au lait sur l'avant-bras droit.
Fig. 4. Café au lait spots on the right forearm.

Fig. 2. Neurofibrome sous-cutané au-dessus de la région palpébrale
supérieure droite (angle interne).

Fig. 2. Subcutaneous neurofibroma under the right eyebrow (interior
corner).

Fig. 5. Taches café au lait de taille variable sur l'abdomen avec
quelques neurofibromes cutanés.

Fig. 5. Café au lait spots of variable size on the stomach with cuta-
neous neurofibromas.

Fig. 3. Neurofibrome sous-cutané dans le lobule de loreille gauche.
Fig. 3. Subcutaneous neurofibroma on the left earlobe.

saillie sur le bord. Elle mesure 3 cm de diamétre, elle a un
aspect lobulé et elle est recouverte par une muqueuse d'as-
pect normal. La tuméfaction est ferme et non douloureuse a
la palpation (Figs. 8 et 9). Lorthopantomogramme montre un
élargissement des deux foramen mentonniers (Figs. 9 et 11).

Fig. 6. Plusieurs neurofibromes cutanés sur le dos.
Fig. 6. Cutaneous neurofibromas on the back.
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Fig. 7. Taches café au lait et neurofibromes cutanés dans la région
cervicale postérieure.

Fig. 7. Café au lait spots and cutaneous neurofibromas on the back
neck.

Fig. 8 et 9. Tuméfaction localisée sur la face ventrale gauche de la
langue, intéressant aussi le bord de la langue.

Fig. 8 and 9. Tumour localized on the left side of the ventral surface
of the tongue.
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Fig. 10 et 11. Radiographie panoramique montrant un élargissement
des foramen mentonniers.
Fig. 10 and 11. Panoraramic radiography showing the enlargement of
the two mental foramina.

La présence de plus de 6 taches café au lait de plus de
15 mm de diamétre, de nombreux nodules cutanés et sous-
cutanés et de foramen mentonniers élargis fait suspecter
une NF1. La tuméfaction linguale était donc probablement
constituée par un neurofibrome lingual. Ce diagnostic a été
confirmé par une biopsie. (Figs. 12 et 13). Lenquéte familiale
a retrouvé des symptomes similaires chez l'un des enfants du
patient.

Le neurofibrome lingual n'entrainait aucune géne esthé-
tique ni fonctionnelle pour le patient, la prise en charge a
donc seulement consisté a lui donner une information dé-
taillée sur la NF1 et a lui proposer une surveillance annuelle
prolongée. Le patient a été revu en mai 2009, puis en juin
2010 : l'aspect et le volume du neurofibrome lingual n‘avait
pas changé.

Commentaires

Sous le terme neurofibromatose, on regroupe différentes
affections génétiques qui comportent toutes une prolifération
de tissu nerveux. Il existe deux types principaux de neurofi-
bromatose : la NF1 et la NF2 [1]. Ces deux formes ont peu de
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Fig. 12. Lors de la biopsie, la tumeur a un aspect bien limité et une
couleur jaunatre.
Fig. 12. Biopsy showing the presence of a yellow tissue.

Fig. 13. Neurofibrome : prolifération de cellules fusiformes dans un
stroma peu collagénique.

Fig. 13. Neurofibroma: spindle-shaped cell proliferation in a few colla-
genic stroma.

caracteres communs et elles sont secondaires a des mutations
touchant des génes différents [1, 3].

La NF1 est une dysplasie neurodermique qui a été décrite
pour la premiére fois par Von Recklinghausen en 1882. C'est
une maladie génétique fréquente qui touche environ 1 indi-
vidu sur 4000, sans prédilection de sexe, avec une réparti-
tion mondiale homogéne [2, 4]. La transmission est autoso-
mique dominante avec une pénétrance presque compléte chez
'adulte mais elle a une expression variable, allant de quelques
rares lésions a des complications séveres. Elle est sporadique
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dans environ 50 % des cas, comme c’est le cas pour le patient
rapporté puisque ses parents sont indemnes; elle est alors la
conséquence d'une mutation spontanée du géne responsable,
localisé sur le bras long du chromosome 17 au niveau du lo-
cus 17g11.2. Il s'agit d'un gene suppresseur de tumeurs de
grande taille qui code une protéine cytoplasmique, la neurofi-
bromine [5].

La NF1 se manifeste principalement par des lésions cu-
tanées (taches café au lait), de multiples neurofibromes,
des malformations osseuses et des tumeurs du systéme ner-
veux [6].

- Les taches café au lait sont parmi les premiéres manifes-
tations de la NF1. Elles se développent dés le jeune age, et
apparaissent des années avant les neurofibromes. Ce sont
des macules hyperpigmentées de couleur allant du marron
clair au marron foncé. Leurs bords sont nets ou irrégu-
liers. Elles peuvent apparaitre n‘importe ol sur la peau,
mais elles sont peu fréquentes sur le visage et trés ca-
ractéristiques dans les creux axillaires. Les taches café au
lait ne sont pas spécifiques de la NF1, ceci doit aussi faire
évoquer des maladies rares : syndrome des taches café au
lait, syndrome de McCune-Albright, syndrome de Watson,
la NF2... [7].

D'autres troubles pigmentaires peuvent survenir dans le
cadre de la NF1, telles que des taches lenticulaires ou des
nappes mélanodermiques [6, 8].

- Les neurofibromes et les angiomes sont aussi caractéris-

tiques de la NF1. Les neurofibromes sont sous-cutanés ou
profonds, localisés (nodulaires) ou plexiformes; la forme
localisée est la plus répandue. Ce sont des tumeurs bé-
nignes, rares dans la petite enfance, qui apparaissent gé-
néralement au moment de la pré-adolescence et sont ex-
ceptionnellement absentes a l'age adulte. Le nombre de
neurofibromes augmente avec 'age, leur volume lors de la
puberté et de la grossesse. Dans le cas rapporté, le patient
a remarqué une augmentation de volume du neurofibrome
lingual lors de l'adolescence [7].
A lexamen clinique, ce sont de petites tumeurs molles,
mobiles, sessiles ou pédiculées, ressemblant a des mollus-
cum pendulum. De couleur chair, rosée ou violacée, leur
consistance est élastique et dépressible [7]. Les neuro-
fibromes sous-cutanés et les formes nodulaires sont plus
palpables que visibles, entrainant éventuellement un re-
lief cutané. Ils sont fermes, sphériques ou ovoides, isolés
ou en chapelet [7].

- Dans la NF1, on peut observer d’autres manifestations :
des malformations osseuses (macrocéphalie, hypoplasie
des ailes du sphénoide, hypoplasie de la mandibule, sco-
liose. . .) des tumeurs du systéme nerveux central (gliome
des voies optiques...), et des hamartomes de liris (no-
dules de Lisch) sans troubles de la vision, présents dans
plus de 90 % des cas aprés l'dge de 16 ans [9].

- Des complications neurologiques ont été également ob-
servées. Ce sont principalement des troubles neuropsy-
chologiques avec des déficits cognitifs et des difficultés
d'apprentissage lors de la scolarité [9, 10].
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Tableau I. Critéres diagnostiques de la NF1- Conférence de consensus sur les neurofibromatoses (NIH - Bethesda, 1987) [4, 15, 16].
Table I. Criteria for the neurofibromatosis 1 diagnosis - NIH consensus statement (Bethesda, 1987) [4, 15, 16].

2 Au moins 6 taches café au lait

4 Ou

5 Gliome du nerf optique

6 Au moins 2 nodules de Lisch
(hamartome irien)

7 Une lésion osseuse caractéristique

1 Un apparenté du premier degré atteint (parent, fratrie ou enfant).

3 Lentigines axillaires ou inguinales

>1,5 cm aprés la puberté
>0,5 cm avant la puberté

Au moins deux neurofibromes
quel que soit le type

Au moins un neurofibrome
plexiforme

Pseudarthrose

Dysplasie de l'os sphénoide
Amincissement des corticales des
os longs

— La cavité buccale peut étre aussi le siege de manifesta-
tions de la NF1 dans 66 % a 72 % des cas [7]. Parmi
ses manifestations, 'augmentation de la longueur des pa-
pilles fongiformes est la plus fréquente (50 % des cas).
On trouve également des neurofibromes de la cavité buc-
cale dans 25 % des cas, intéressant aussi bien les tissus
mous que les maxillaires (neurofibromes intra-osseux). La
langue représente le site le plus fréiquemment affecté, puis
ce sont la gencive, le palais, le plancher, les joues, et les
lévres [1,6,11-13].

Ces neurofibromes apparaissent souvent comme des nodules
asymptomatiques, couverts par une muqueuse normale. Ce-
pendant, lorsqu‘ils sont adjacents a un nerf cranien, ils
peuvent altérer la fonction motrice du nerf facial, du nerf
hypoglosse ou la sensibilité trigéminale [7]. Ils peuvent
également causer des déplacements ou des inclusions den-
taires [1,6,7].

Radiologiquement, on retrouve dans la NF1 un élargis-
sement bilatéral du canal mandibulaire (29 % des cas), des
foramen mentonniers (34 % des cas) et des foramen mandi-
bulaires, mais aussi une hypoplasie de la branche montante
et une ouverture de l'angle goniaque [7]. Les neurofibromes
intra-osseux se traduisent par une image radioclaire unilo-
culaire bien limitée [11, 12]. Récemment, des dysplasies cé-
mentaires périapicales ont été rapportées dans la NF1. Elles
sont surtout rencontrées chez les femmes, mais il ne faut pas
les confondre avec les autres pathologies d'origine endodon-
tique [14].

Pour le diagnostic de la NF1, la Conférence de Consensus
du National Institute of Health de Bethesda (1987) a proposé
7 critéres cardinaux : au moins six taches café au lait d'une
taille supérieure ou égale a 15 mm apres la puberté, supé-
rieure ou égale a 5 mm avant la puberté; des lentigines dans
les régions axillaires et inguinales; au moins deux neurofi-
bromes cutanés ou un neurofibrome plexiforme ; deux nodules
iriens de Lisch ou un gliome optique; et des malformations
osseuses. Le diagnostic est confirmé lorsque 2 de ces signes
sont réunis chez un méme individu (Tab. I) [5,7,15, 16]. Chez

'adulte, le diagnostic est facile sur la base des données de
'examen clinique. Mais chez 'enfant, les taches café au lait
peuvent étre longtemps le seul signe présent et, en l'absence
d'antécédents familiaux de NF1, le diagnostic de NF1 peut étre
difficile a établir [5, 7].

Malgré les avancées de la biologie moléculaire, le diagnos-
tic de NF1 est toujours basé sur des critéres cliniques et ra-
diologiques. Lexamen anatomo-pathologique permet alors de
confirmer le diagnostic. Devant 'absence des signes cliniques
et radiologiques évidents, l'examen histopathologique des
neurofibromes représente le seul moyen diagnostique. Il peut
montrer la présence d'un mélange de cellules de Schwann,
de cellules périneurales, et des fibroblastes endoneuraux. Les
cellules de Schwann sont les plus prédominantes [7].

Il n'y a pas de traitement spécifique pour la NF1 [17].
La résection compléte des neurofibromes larges est souvent
difficile a réaliser. La chirurgie est réservée aux neurofibromes
symptomatiques et a ceux qui sont localisés dans des zones ol
ils compromettent la fonction ou l'esthétique. Comme ce sont
des hamartomes, leur résection si elle est incompléte peut
8tre suivie d’'une guérison ou d'une récidive [9,11, 17]. Néan-
moins, il est conseillé d'attendre la fin de leur croissance pour
réaliser leur exérése afin de limiter le risque de récidives [9].

Dans le cas déja décrit, il n'y pas eu de traitement chirur-
gical car la lésion ne compromettait ni la fonction ni l'esthé-
tique; de plus, le patient refusait toute intervention complé-
mentaire.

L'évolution est caractérisée par la possibilité de transfor-
mation maligne qui survient dans 3 a 5 % des cas. Il peut
s'agir de tumeurs nerveuses (glioblastomes, tumeurs carci-
noides) ou le plus souvent la transformation d'un fibrome
nodulaire plexiforme; les neurofibromes cutanés ne se trans-
forment jamais. Le pronostic du neurofibrosarcome est mau-
vais et ['apparition des métastases fréquente [9,16]. Il na pas
de preuve qu‘une biopsie ou une exérése partielle favorise la
transformation maligne [1]. Pour le cas rapporté, le suivi a été
réalisé pendant 2 ans sans qu‘il y'ait apparition de nouvelle
lésion ou d'évolution du neurofibrome lingual.
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Conclusion

La NF1 est une maladie héréditaire parmi les plus com-

munes. Ses manifestations buccales sont fréquentes, d'ol le
role du chirurgien dentiste dans le dépistage de cette maladie
et la prise en charge multidisciplinaire.

La grande variabilité de 'expression clinique, le fréquence

des tumeurs nerveuses et la transformation maligne possible
des neurofibromes nécessitent un suivi a vie avec un examen
clinique annuel.

Conflits d‘intérét : aucun
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