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Abstract : 
La neurofibromatose de type 1 (NF1) ou maladie de Von Recklinghausen est l’une des maladies génétiques les 

plus fréquentes. Le diagnostic se base sur les 7 critères diagnostiques de la conférence de consensus du 

National Institute of Heath. Si la sphère crânio-faciale n’est atteinte que dans 10% des cas, elle représente la 

localisation la plus fréquente dans notre consultation à cause du retentissement psychologique majeur. C’est 

aussi la localisation où la chirurgie est la plus décevante. Sur le plan thérapeutique, il n’existe aucun traitement 

contre la maladie, La chirurgie reste actuellement le seul moyen, souvent itérative, de réduction tumorale et non 

d’exérèse complète. Les résultats restent décevants, la maladie est toujours en évolution entrainant des 

relâchements, c’est une chirurgie à risque hémorragique important en rapport avec la dysplasie vasculaire. 

Nous exposons notre expérience dans la prise en charge de la neurofibromatose type 1. 
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I. Introduction : 
La neurofibromatose de type 1 ou la maladie de Von Recklinghausen est une maladie génétique 

fréquente [1,2] décrite initialement par le pathologiste Friederich Daniel Von Recklinghausen en 1882. Son 

diagnostic est basé sur des critères définis par la conférence de consensus de l'Institut national de la santé en 

1987 [3], Les neurofibromes cutanés et les taches café au lait sont les signes cutanés pathognomoniques de la 

NF1. [4] 

Les neurofibromes se développent également plus profondément le long des nerfs périphériques et se 

manifestent sous forme de neurofibromes plexiformes, qui peuvent former des masses tumorales importantes et 

défigurantes au niveau de la région crânio-facial, le tronc et les extrémités [4] et présentent un risque de 

transformation maligne [5]. Au niveau du système nerveux central, la manifestation la plus fréquente correspond 

à des astrocytomes pilocytaires. 

La grande variabilité de l’expression clinique, les risques tumoraux et l’évolution totalement 

imprévisible de la maladie imposent un suivi régulier des sujets NF1. Cette surveillance est principalement 

clinique et doit s’adapter à l’âge du patient afin de prendre en charge précocement les complications : difficultés 

d’apprentissage, gliome des voies optiques agressif, scoliose évolutive, hypertension artérielle (sténose de 

l’artère rénale, phéochromocytome), tumeur maligne.... [1] 

Sur le plan thérapeutique, il n’existe aucun traitement contre la maladie, La chirurgie reste actuellement 

le seul moyen, souvent itérative, de réduction tumorale et non d’exérèse complète. Les résultats restent 

décevants, la maladie est toujours en évolution entrainant des relâchements, c’est une chirurgie à risque 

hémorragique important en rapport avec la dysplasie vasculaire. [6] 

Nous présentons notre expérience dans la prise en charge des cas de neurofibromatose type 1 sur une 

durée de 9ans, nous mettons en lumière les difficultés associées au diagnostic et au traitement de cette 

pathologie. 

 

II. Matériels Et Méthodes : 
Notre étude est rétrospective, portant sur les patients, pris en charge pour neurofibromatose de type 1, 

au sein du service de Chirurgie Maxillo-faciale et Plastique, de l’Hôpital Militaire d’Instruction Mohammed V 

de Rabat, s’étalant sur une période de 9 ans, entre 2013 et 2022. 

Nous avons inclus tous les patients diagnostiqués atteints de neurofibromatose de type 1, confirmés sur 

les critères diagnostiques de la conférence de consensus du National Institute of Health, ayant bénéficié ou non 

de geste chirurgical. 
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III. Résultats : 
Nous avons inclus neuf patients, cinq femmes et quatre hommes, avec un sex-ratio de ½, l’âge moyen 

était de 25 ans, avec des extrêmes de 5 et 46 ans. 

Tous les patients sont diagnostiqués porteurs de neurofibromatose de type 1 selon les critères définis 

par la conférence de consensus de l'Institut national de la santé en 1987. Ainsi tous les patients ont présenté au 

moins six taches café au lait, les lentigines axillaires ont été observées chez deux patients, deux patientes ont 

présenté des neurofibromes nodulaires, deux patients ont présenté des neurofibromes cutanés généralisés, les 

neurofibromes plexiformes (Fig1) ont été observés chez 6 patients, localisé au niveau du cou et de l’épaule chez 

une patiente sous forme de tumeur royale, et au niveau crânio-facial chez le reste des patients, associés à une 

dysplasie osseuse chez 3 patients, à un lymphangiome orbito-facial dans un cas, et à une deuxième localisation 

abdominale chez un patient, aucun patient n’a présenté de gliome du nerf optique ou de nodules de Lish à 

l’examen. Un seul patient avait un apparenté du premier degré atteint de NF1. 

 

 
Figure 1 : taches café-au-lait et neurofibromes cutanés chez un patient atteint de NF1 

 

Cinq patients, ayant un neurofibrome crânio-facial, ont bénéficié d’une TDM du massif facial, 

objectivant une dysplasie osseuse chez trois patients, et un lymphangiome orbito-facial chez un patient (Fig2), 

une IRM de la face a été également prescrite, montrant une infiltration des parties molles chez tous les patients. 

Aucun de nos patients n’a eu de tests génétiques. 

 

 
Figure 2 : neurofibrome plexiforme avec dysplasie orbito-faciale associé à un lymphangiome orbito-facial 

 

Tous les patients ont bénéficié d’un bilan biologique, d’une consultation préanesthésique, d’un groupage ABO 

Rhésus et d’une demande de sang en préopératoire en raison du risque hémorragique important lié à la dysplasie 

vasculaire. 



La maladie de Von Recklinghausen ou neurofibromatose de type 1 

DOI: 10.9790/0853-2112090105                                 www.iosrjournal.org                                                3 | Page  

 
Figure 3 : exérèse intralésionnelle d’une tumeur royale  

 

Sept de nos patients ont été opérés, par ablations de nodules sous cutanés pour une patiente, par exérèse 

en intralésionnelle d’une tumeur royale (Fig3), la réduction d’un neurofibrome plexiforme de la région crânio-

faciale a été réalisée chez cinq patients, itérative dans deux cas, un patient a bénéficié d’un remodelage osseux 

au niveau mandibulaire avec reconstruction par des plaques d’ostéosynthèse (Fig4), une patiente a bénéficié 

d’une canthopexie et d’une cure de ptosis. Les suites opératoires étaient simples, aucun patient n’a présenté de 

complications. 

 

 
Figure 4 : remodelage de la mandibule 

 

Tous nos patients bénéficient toujours d’un suivi régulier en consultation, fait d’un examen clinique, permettant 

la surveillance de l’évolution de la maladie, le dépistage de nouvelles lésions, de complications, et des signes 

mimant une transformation maligne. 

 

IV. Discussion : 
La neurofibromatose de type 1 ou la maladie de Von Recklinghausen est une maladie génétique 

fréquente [1], son incidence est d’environ 1 naissance sur 3500, elle correspond à une anomalie congénitale de 

transmission autosomique dominante sur le chromosome 17, et touche de façon égale les deux sexes sans 
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prédilection ethnique. [1,2] Un diagnostic précoce est nécessaire pour permettre une surveillance médicale et un 

conseil génétique appropriés. 

Elle est causée par une altération du gène NF-1. Ce gène est un suppresseur de tumeur situé sur le bras long du 

chromosome 17 (17q11.2) [7]. La perte de la fonction de ce gène, due à une mutation, entraîne une 

augmentation de la prolifération cellulaire et le développement de tumeurs. C’est une dysplasie neurodermique à 

évolution lente. Les troubles commencent au stade embryonnaire avant la différenciation des crêtes neurales. 

Après la naissance, la maladie évolue par poussées, notamment pendant la croissance, la puberté et la grossesse. 

La conférence de consensus du National Institute of Health de Bethesda (États-Unis) a défini, sept critères 

essentiels pour le diagnostic de NF1 (Tableau 1). Le diagnostic de la NF1 est posé si deux de ces signes sont 

réunis chez un même patient [3] : 

- Au moins 6 taches café au lait d’au moins 1,5cm chez l’adulte, et 0.5cm chez l’enfant  

- Des lentigines axillaires ou inguinales  

- Au moins deux neurofibromes cutanés ou nodulaires, ou d’un neurofibromePlexiforme 

- Un gliome optique  

- Au moins deux nodules de Lish (hamartomes iriens) 

- Une lésion osseuse caractéristique : Pseudarthrose, dysplasie du sphénoïde ou amincissement du cortex 

des os longs 

- Un apparenté du premier degré atteint de NF1 

Selon la littérature, le diagnostic de NF1 se fait à un âge jeune, l’âge moyen dans notre étude était de 

21 ans. C’est une maladie évolutive, certains signes sont congénitaux, d’autres signes apparaissent au cours de 

son évolution [1,2]. Elle nécessite une prise en charge multidisciplinaire et durable, se basant sur une anamnèse 

bien conduite, une enquête familiale, un examen clinique initial permettant la recherche des critères 

diagnostiques, puis la recherche des neurofibromes cutanés, nodulaires et plexiforme au cours de l’évolution de 

la pathologie, occasionnant une gêne fonctionnelle ou morphologique, et nécessitant une prise en charge, et un 

examen neurologique et ophtalmologique. [1,6,8]  

La place des examens complémentaires est mineure dans le diagnostic de NF1, à l’exception d’une 

IRM des voies optiques chez l’enfant jeune afin de détecter un gliome des voies optiques potentiellement 

agressif. Ces examens ne doivent être envisagés que sur des arguments cliniques [8]. Selon Friedrish et al, Une 

IRM peut être indiquée afin de classifier les neurofibromes plexiformes en trois catégories : superficiels, 

déplacés et invasifs. [9] Nos patients présentant une localisation crânio-faciale ont bénéficié d’une TDM du 

massif facial à la recherche d’une dysplasie osseuse, est d’une IRM de la face objectivant une infiltration des 

parties molles. 

Les tests génétiques peuvent être particulièrement utiles pour les patients présentant un phénotype 

atypique ou un tableau clinique incomplet [10], également chez les enfants présentant des taches café-au-lait 

multiples comme seul signe clinique, sans antécédents familiaux de NF1, ce qui permet de différencier le 

diagnostic de NF1 des autres syndromes tels que le syndrome de Legius et le syndrome de Noonan [11] 

La NF1 doit être distinguée des autres formes de neurofibromatose, des syndromes de surcroissance, 

des tumeurs qui peuvent être confondues avec des neurofibromes et des affections présentant des anomalies 

pigmentaires.[12] 

Bien que ces neurofibromes n'évoluent pas vers des néoplasmes malins, 1 à 2 % des patients atteints de 

NFI développent une tumeur maligne de la gaine des nerfs périphériques [13]. Les neurofibromes plexiformes 

présentent un risque de transformation maligne de 5 % [13, 14, 17].  

Il n'existe actuellement aucun traitement curatif pour la neurofibromatose, et la prise en charge 

thérapeutique se limite à la détection précoce et au traitement symptomatique.[15] 

L’indication d’une exérèse chirurgicale est posée devant l’apparition de douleur, de troubles 

fonctionnels, d'aspect morphologique disgracieux ou en cas de suspicion de malignité.[6] Des objectifs 

opératoires réalistes doivent être fixés et les patients doivent bien comprendre les risques associés. Cette 

chirurgie reste cependant décevante dans la majorité des cas.  

La chirurgie des neurofibromes est une chirurgie à risque hémorragique important en rapport avec la 

dysplasie vasculaire [6,16], surtout pour les tumeurs royales, l'incorporation de plusieurs nerfs et des marges mal 

définies [17]. C’est une chirurgie souvent de réduction, elle peut être itérative, et associer de multiples gestes à 

la fois en fonction des atteintes et des localisations. L'angiographie préopératoire et l'embolisation des gros 

vaisseaux peuvent réduire les risques de saignement et doivent être discutés avant l’exérèse des tumeurs 

volumineuses [6,17]. 

Actuellement, les progrès des techniques microchirurgicales ont ouvert le champ à la chirurgie 

reconstructive et de replantation, la rendant applicable aux transferts libres des tissus autologues. 

[18,19,20]Lorsque la chirurgie conventionnelle a peu à offrir aux patients atteints de cette pathologie, la 

transplantation du visage a été identifiée comme un traitement alternatif possible. La première procédure a été 

réalisée avec succès à Paris en 2007 par Lantieri et al. [18], cette dernière ainsi que d'autres effectuées par la 

suite, ont démontré une amélioration de la qualité de vie, de la récupération motrice et sensorielle et de l'état 
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physiologique du patient, donnantainsi un réel espoir que la transplantation faciale puisse devenir une procédure 

chirurgicale de routine pour un groupe sélectionné de patients. [19,20] 

 

V. Conclusion 
La NF1 entraîne un préjudice morphologique important. L’exérèse complète n’est pas toujours 

possible.  Les résultats sont souvent décevants d’où la nécessité d’une prise en charge pluridisciplinaire afin 

d’obtenir de meilleurs résultats, et d’un suivi en raison des complications locales et du risque de transformation 

maligne. En cas d'augmentation rapide de la taille du neurofibrome et de présence de douleurs, la probabilité 

d'une transformation maligne doit être discutée. Les progrès thérapeutiques ont prouvé que la transplantation 

faciale peut être actuellement considérée une véritable alternative, permettant d'obtenir d'excellents résultats qui 

sont loin de ceux des reconstructions conventionnelles. 
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