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INTRODUCTION

L’albinisme est une affection héréditaire a transmission autosomique récessive caractérisée par
une diminution ou une absence de mélanine associée a un nombre et a une structure normale
des mélanocytes. La mélanine est responsable de la pigmentation de la peau, des yeux et des
poils. [1]. 1l existe plusieurs formes d’albinisme notamment 1’albinisme oculaire (AO)
provoquant uniquement ’atteinte des yeux, I’albinisme oculo-cutané (AOC) qui, en plus des
troubles oculaires, touche la peau et les follicules pileux et des formes syndromiques (syndrome
d’Hermansky-Pudlak, syndrome de Chediak Higashi) [2,3]. Les personnes atteintesd’albinisme
(PAA) développent une hypersensibilité au soleil et a la lumiére vive. Elles sont prédisposées
a différents troubles et 1ésions de la peau allant d’une éphélide jusqu’au carcinome [4].

Dans le monde, la prévalence de 1’albinisme est d’environ une personne sur 20 000 (1/20000)
selon 1I’Organisation mondiale de la Santé (OMS) en 2015. L’AOC est la forme la plus
représentée (soit une personne sur 70 est porteuse d’un géne d’AOC) [5]. Sa fréquence est d’une
personne atteinte sur 17 000 [2] et répartie selon les continents. Elle est de 1/20000 en Europe,
1/18000 en Chine et 1/16000 aux Etats-Unis [6]. En raison de 1’endogamie, I’ Afrique est le
continent ayant les fréquences les plus élevées variant d’une personne sur 5 000 (1/5000) a une
personne sur 15 000 (1/15000) en fonction des régions [7].

En plus de la charge psychosociale, selon I’OMS, les PAA ont une espérance de vie diminuee
et le cancer de la peau représenterait la premiere cause de mortalité [8]. Les lésions cutanées
cancéreuses perceptibles renforcent la marginalisation d’autant plus qu’elles font passer les
PAA comme monstrueuses ou contagieuses. De plus, les PAA sont stigmatisées du fait de leur
couleur de peau. Les croyances populaires leur conférent des pouvoirs surnaturels ce qui leur
vaut d’€tre victimes de violences et d’abus de tout genre. Les PAA sont donc Iésées car elles
n’ont pas acces aux soins de santé, a I’éducation et a I’emploi [9]. Ces Iésions peuvent pourtant
étre considérablement évitées par 1’adoption de mesures de protection contre les rayons ultra-
violets (UV) du soleil qui sont entre autres 1’utilisation d’écrans solaires et de crémes
hydratantes pour la peau, le port de chapeau a bord large, de lunettes et d’habits de manches
longues (en coton), I’éviction des périodes de fort ensoleillement. [10].

Pour pallier a ce probleme, a I’échelle mondiale, depuis 2014, le 13 juin a été proclamé par
I’assemblée générale des Nations Unies comme « journée internationale de sensibilisations a

I’albinisme » [8]. Cette journée se veut étre un cadre d’échange sur la problématique et les
-1-



conditions des personnes vivant avec 1’albinisme. Aussi, au Mali, dans le cadre d’une
convention tripartite, I’Hopital de Dermatologie de Bamako (HDB), la fondation Pierre Fabre
et I’association Solidarité pour I’Insertion des Albinos du Mali (SIAM) assurent depuis 2016 :
- L’éducation et la sensibilisation des PAA ;

- La prévention et la prise en charge des cancers et états précancéreux ;

- La production et la distribution gratuite de cremes de protection solaire [11].

Du fait du déficit en mélanine qui la caractérise, les PAA africaines sont prédisposées a une
pléthore de complications car elles vivent prés de I'équateur ou I'exposition aux rayons solaires
est plus forte. Pourtant, la seule étude menée dans la sous-région africaine sur les facteurs
associés a la survenue des lésions cancéreuses chez les PAA est celle conduite par Mouhari-
Touré A et al. de 2019 a 2021 au Togo [12] a notre connaissance. C’est au regard de ces
insuffisances répertoriées que nous avons jugé nécessaire d’étudier la variation de la fréquence
et les facteurs associés a la survenue de lésions cutanées précancéreuses ou cancéreuses chez
les PAA au Mali. La présente étude a été mise en ceuvre pour générer des données
complémentaires en vue d’améliorer les évidences relatives aux connaissances
épidémiologiques sur I’albinisme au Mali. Elle s’est aussi attelée a étayer le parcours des soins
des PAA et a identifier les déterminants de la survenue des lésions précancéreuses ou

cancéreuses chez les PAA au Mali.
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1. HYPOTHESE DE RECHERCHE

Les Iésions cutanées précancéreuses ou cancéreuses sont fréquentes et associées a des facteurs

démographiques (age et profession) et cliniques (éphélides) chez les PAA.
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2. OBJECTIFS

e OBJECTIF GENERAL
Etudier les facteurs associés a la survenue des Iésions cutanées précancéreuses ou
cancéreuses chez les PAA vues en consultation a I’Hopital de Dermatologie de Bamako

de 2018 a 2022.

e OBJECTIFS SPECIFIQUES

- Déterminer la fréquence d’utilisation des mesures de protection contre les rayons UV
par les PAA a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 & 2022 ;

- Déterminer la variation des fréquences des différents types de Iésions cutanées de 2018
a 2022 observées chez les PAA a I’Hopital de Dermatologie de Bamako ;

- Identifier les facteurs associés a la survenue des Iésions cancéreuses et précancéreuses
chez les PAA a I’Hépital de Dermatologie de Bamako de 2018 & 2022.

1 - 4 -
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3. GENERALITES

L’albinisme est une maladie héréditaire par mutation de géne codant pour la production ou la
délivrance du pigment de la peau par les mélanocytes. La peau et les phanéres n'ont donc pas
la possibilité de se pigmenter correctement. Elle est la plus fréquente des hypopigmentations
dans le monde [13]. Ainsi, avant de faire une description détaillée de I’albinisme, pour mieux

comprendre cette condition, nous ferons un rappel sur la peau et de ses composantes.

3.1. LAPEAU

3.1.1. Le continuum de la peau
Le revétement cutané comporte la peau, ses annexes et les muqueuses superficielles. La peau
est constituée, de I’intérieur vers I’extérieur par 3 couches distinctes : I’hypoderme, le derme et
I’épiderme.

3.1.1.1. L’hypoderme
L'hypoderme est situé immediatement sous le derme et forme un coussin de protection séparant
la peau des membranes fibreuses entourant les organes plus profonds, muscles et os.
L'hypoderme est traversé par des fibres nerveuses et est largement irrigué par la circulation
sanguine. Il est constitué avant tout par une cellule spécialisée, dérivée des fibroblastes,
I'adipocyte [14]. Le tissu graisseux est divisé en lobules adipeux séparés par des cloisons

conjonctives qui permettent le passage des nerfs et des vaisseaux.

3.1.1.2. Lederme
C’est un tissu conjonctif constitué d’une substance fondamentale, de fibres conjonctives et
d’éléments cellulaires (fibroblastes, fibrocytes) [15]. Le derme a généralement une épaisseur
inférieure a 2 mm, mais pouvant atteindre 4 mm d'épaisseur (par exemple, le dos d'un adulte)

et fournit I'essentiel de la résistance mécanique a la peau. Il est composé de 3 couches :

o Le derme papillaire : il est situé juste sous I'épiderme. Cette zone est trés riche en

collagéne et fibres élastiques ;

e Le derme réticulaire: c'est dans cette partie du derme qu'on trouve la partie
fonctionnelle des principales glandes de la peau (glandes sébacées et sudoripares) ainsi

que la racine des poils ou cheveux ;
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e Le derme profond : il correspond a la couche profonde du derme. Il fait la transition

avec I'hnypoderme.

3.1.1.3. L’épiderme
L'épiderme est la couche la plus superficielle de la peau [16]. C’est un épithélium stratifié
pavimenteux kératinisé non vascularisé. On y distingue quatre grands types de cellules : les

kératinocytes, les mélanocytes, les cellules de Langerhans et les cellules de Merkel.

Il est aussi constitué par 4 couches qui de la surface vers la profondeur sont : la couche cornée,
la couche granuleuse, la couche épineuse et la couche basale. On constate une variation de
I'épaisseur de I'épiderme : de 0,05 mm au niveau des paupieres a 1,5 mm au niveau des paumes
et des plantes.

e La couche cornée : est la couche la plus externe. Elle est plus ou moins épaisse et
composée des cellules mortes appelées cornéocytes dépourvus de noyaux [17,18].

e La couche granuleuse : comporte 1 a 4 assises de cellules tres aplaties pauvres en
mitochondries et a noyaux granuleux.

e Lacouche épineuse ou corps muqueux de malpighie : c’est la couche la plus épaisse.
Elle comporte 3 & 10 assises de cellules polygonales : les kératinocytes malpighiens.
Ces cellules s’aplatissent peu a peu vers la surface.

e Lacouche basale : c’est la couche la plus profonde de 1’épiderme. Elle est formée d’une
seule assise de cellules cuboides reposant sur une membrane basale [19]. Cette couche
germinative est le siege d’une forte activité mitotique. Entre ces cellules basales
s’intercalent les cellules responsables de la mélanogenese (les mélanocytes) et les

cellules immuno- compétentes (cellules de Langherans) [20].
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Figure 1 : Schéma de la structure de la peau

Source : https://microbiologiemedicale.fr/wp-content/uploads/2019/06/coupe-de-la-peau-5.jpg

3.1.1.4.  Les annexes de la peau
La peau est constituée de multiples formations dites annexes :
Le follicule pilo-sébacé formé du poil et de la glande sébacée appendue au canal pilaire.
Les glandes sudorales eccrines dessinent un canal qui perfore le derme et 1’épiderme pour
s’aboucher a la surface de la peau par I’intermédiaire d’un orifice appelé pore (ostium).
Les glandes sudorales apocrines sont des glandes qui déversent leurs produits de sécrétion dans

le follicule pileux (voir Figure 1).

3.1.2. Biologie de la pigmentation humaine
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Le pigment le plus important déterminant la couleur de la peau est la mélanine. Elle a un réle
protecteur contre les rayons ultraviolets du soleil [21]. La mélanine est synthétisée dans des
cellules spécialisées : les mélanocytes et les cellules de 1’épithélium pigmentaire rétinien.

L'acquisition d'une pigmentation est un processus complexe, qui nécessite que le systeme
pigmentaire se développe correctement au niveau embryonnaire et que tous les éléments
impliqués dans le processus de pigmentation (mélanogenése, biogenese et transport des
mélanosomes, et finalement transfert des mélanosomes aux kératinocytes) soient fonctionnels.
La pigmentation mélanique est génétiqguement prédéterminée. Cependant elle peut étre régulée
par les rayonnements UV, ainsi que par de nombreux agents (hormones, peptides, médiateurs
chimiques) qui sont capables de stimuler ou d'inhiber la pigmentation cutanée. On peut
distinguer une pigmentation constitutionnelle et une pigmentation facultative. La
différenciation des mélanocytes ou mélanocytogenése est couramment subdivisée en quatre

étapes :

- Ledéveloppement et la migration des mélanoblastes depuis la créte neurale vers les sites
périphériques ;

- Ladifférenciation des mélanoblastes en mélanocytes ;

- Lasurvie et la prolifération des mélanocytes ;

- Lasynthése de la mélanine ou mélanogenese.

3.1.2.1. Les mélanocytes
Les mélanocytes sont des cellules productrices de pigments et sont principalement distribués
dans la jonction épidermo-dermique, puis distribués aux kératinocytes environnants, qui sont
les cellules les plus abondantes de I'épiderme [22]. Elles sont dérivées du neuroectoderme avec

une morphologie dendritique hautement polarisée [23].

Les mélanocytes assurent la pigmentation de la peau. lls se divisent peu sauf sous I’effet de
stimulations telles que la stimulation ultraviolette. Le systeme mélanocytaire comprend en plus
de ce compartiment épidermique majoritaire, un compartiment folliculaire et un compartiment
tres minoritaire correspondant aux mélanocytes des muqueuses et des yeux. La masse
mélanocytaire active et fonctionnelle de la peau peut étre estimée de 1 & 1,5 cm® chez un
individu adulte. Au niveau de la couche basale de 1’épiderme, il y’a 1 mélanocyte pour 5 a 10
kératinocytes. Les mélanocytes forment avec les kératinocytes voisins des unités épidermiques

de mélanisation.
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Chaque mélanocyte établit ainsi des contacts avec une moyenne de 30 a 40 kératinocytes. C’est
au sein de cette unité que les mélanosomes, organelles contenant la mélanine sont transférées
aux kératinocytes. Le positionnement des mélanocytes dans 1’épiderme est stabilisé par des
interactions avec les kératinocytes et certains constituants de la membrane basale faisant
intervenir plusieurs intégrines. La cadhérine-E, exprimée in vitro par les mélanocytes et les
kératinocytes, semble jouer un réle important dans les interactions mélanocyte-kératinocyte. Il
existe une variation de la densité des mélanocytes d’une région a I’autre du tégument. Ainsi les
zones comme la face, les avant-bras et la région génitale (2 000/mm2) ont une densité
mélanocytaire plus importante que le reste du corps (900-1 500/mm2).

La différence existante entre les divers phototypes ne provient pas du nombre de mélanocytes
mais de leur activité pigmentogeéne et du transfert de la mélanine au sein de chaque UEM. Le
mode de distribution de ces mélanomes dans les kératinocytes aurait aussi une influence sur la
coloration finale du tégument [24]. Les mélanocytes du compartiment folliculaire sont localisés
au niveau de I’infundibulum de la paroi de la tige pilaire et dans la partie supérieure du bulbe
pilaire au contact du sommet de la papille dermique. Les phases du cycle pilaire influencent la
croissance et I’activité mélanogénique des mélanocytes. Comme dans 1’épiderme, le nombre de
mélanocytes folliculaires va en décroissant avec 1’age, entrainant & partir de la troisieme
décennie un grisonnement, puis a terme un blanchiment complet de la chevelure. Une apoptose
mélanocytaire impliquant la famille d’oncogénes Bcl-2 pourrait intervenir dans ce phénomeéne
de dépopulation mélanocytaire [25].

3.1.2.2.  Développement des mélanocytes

Les crétes neurales sont des structures transitoires des embryons de vertébrés, qui apparaissent
a la jonction entre I’ectoderme et le tube neural. Les mélanocytes ont pour précurseurs les
mélanoblastes, cellules dérivées de la créte neurale. Toutes les cellules pigmentées a I’exception
des cellules de 1’épithélium pigmentaire rétinien (RPE) de I’ceil dérivent de la créte neurale.
Les cellules de la créte neurale s’individualisent lors de la fermeture de la gouttiére neurale et
migrent ensuite le long de voies définies jusqu’a des régions spécifiques de I’embryon, ou elles
terminent leur différenciation pour former outre les cellules pigmentaires, plusieurs lignées
cellulaires, telles que des cellules de gliales, certains neurones (ganglions spinaux, ganglions
entériques), les cellules de la médullosurrénale et certaines cellules osseuses et

mésenchymateuses du squelette facial [26].
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La destinée des cellules de la créte neurale est restreinte en fonction de leur site d’origine le
long de I’axe neural. Des cellules de crétes neurales sont déterminées en tant que mélanoblastes
dans la zone de migration constituée par 1’espace situé entre la surface dorsale du tube neural,
les somites et 1’épiderme. La spécification est un processus par lequel une cellule indifférenciée
commence a exprimer des marqueurs et a développer le comportement spécifique d’un de ses
dérivés potentiels. La spécification des cellules de la créte neurale détermine la voie de
migration. Cette différence de comportement migratoire est influencée par 1’expression de

molécules signales et de récepteurs a la surface cellulaire.

3.1.2.3. Lamigration des mélanoblastes
Dés la sortie du tube neural, les deux populations cellulaires neurogéniques et mélanogéniques
dérivées de la créte neurale ont des propriétés migratoires distinctes. Les cellules de la créte
neurale neurogéniques migrent ventralement le long du tube neural puis a travers les somites
jusqu’a leur site ou elles forment les ganglions. Les cellules de la créte neurale mélanogéniques
migrent selon une voie dorsolatérale entre 1’ectoderme et le dermomyotome (occasionnellement

quelques mélanoblastes passent par une voie ventrale) [27].

Dés la huitiéme semaine de vie embryonnaire chez I’homme, ils vont pénétrer et proliférer dans
le mésoderme sous-épidermique, puis coloniser 1’épiderme et les follicules pileux. Des
mélanoblastes, en empruntant les mémes voies de migration, vont également coloniser certaines
structures oculaires (choroide, stroma ciliaire et irien), auditives (organe vestibulaire, strie

vasculaire du canal cochléaire) et nerveuses (leptoméninges).

3.1.2.4. Mélanogenese et formation du mélanosome
La mélanogéneése est la voie biochimique qui mene a la synthese de la mélanine. Les mélanines
sont les pigments responsables de la couleur de la peau des cheveux et des poils. Ces pigments
sont élaborés par les mélanocytes de 1’épiderme et des follicules pileux, leur synthése a lieu

dans des organelles spécialisées : les mélanosomes [28].

La pigmentation de la peau et des phanéres est liée a leur contenu en mélanine mixte, polymere
formé de deux types de mélanines en proportion variable : Les phaeomélanines et les
eumélanines. Les étapes biochimiques de la synthese des mélanines sont sous la dépendance
d’une enzyme : la tyrosinase. Cette enzyme est considérée comme d’importance primordiale

dans la mélanogénese et comme 1’enzyme cible des mécanismes de régulation de la production
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de pigment. Toutefois, il est maintenant admis qu’il existe d’autres phénoménes de régulation
de la production des mélanines, indépendants de la tyrosinase. En effet, la mélanogenese est
contrdlée par un certain nombre d'autres molécules pouvant stimuler la production de mélanine,
notamment la toxine cholérique, les métabolites de la vitamine D et les dérivés de l'acide
rétinoique. Lorsque l'irradiation UV endommage I'ADN de la peau, I'un des produits de

dégradation de I'ADN peut également déclencher ce processus [29].

e Principaux types de mélanines

e Leseumélanines

Les Eumélanines sont des mélanines de haut poids moléculaire, de couleur brune ou noire,
insolubles dans la plupart des solvants. Elles résultent de la polymérisation oxydative de divers
précurseurs indoliques a structure cyclique dérivés de la dopa quinone, en particulier la 5,6-
dihydroxyindole (DHI). Leur couleur noire ou foncée découle de leur structure cyclique qui

piege la lumiere [30].
e Les phaeomélanines

Les phaeomélanines sont des mélanines de couleur jaune orangé, solubles dans les bases, ayant
des teneurs élevées en azote et en soufre. Elles proviennent de la polymérisation oxydative des
cystéinyl-dopas ; La phaeomélanine est prédominante dans les phénotypes clairs, cheveux
blonds ou roux. Elle peut facilement devenir un agent photosensibilisé apres exposition aux UV
en stimulant la peroxydation lipidique et d'autres réactions conduisant a des réactions
indésirables ultérieures [31].
e Les mélanines « mixtes »

La classification biochimique des mélanines en deux types bien distincts est schématique. Une
copolymeérisation impliquant des monomeres d’eumélanines et de phacomélanines peut

survenir in vivo, avec un mélange en quantité variable des deux types de pigments.

e ACTION DE LA TYROSINASE DANS LA MELANOGENESE
La mélanogénese est initiée a partir de I'acide aminé L-tyrosine, et I'enzyme clé est la tyrosinase.
La tyrosinase catalyse deux réactions consecutives, I'hydroxylation de la L-tyrosine en L-dopa
et I'oxydation enchainée de cet o-diphénol en dopaquinone [32]. La dopaquinone se cyclise

spontanément pour former la cyclodopa (également appelée leucodopachrome). Ces deux
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intermédiaires (dopaquinone et cyclodopa) subissent rapidement une disproportion redox en
dopa (produit réduit non cyclé de la dopaquinone) et en dopachrome (produit oxydé cyclé de la
cyclodopa). La dopa est recrutée dans la voie par I'action de la tyrosinase et le dopachrome
continue la voie de formation de I'eumélanine. Le dopachrome subit une lente décarboxylation
spontanée en DHI ou bien lI'enzyme dopachrome tautomérase (Tyrp2/DCT) catalyse la
formation d'acide 5,6-dihydroxyindole-2-carboxylique (DHICA). Le DHI et le DHICA sont des
o-diphénols indoliques facilement oxydés par la tyrosinase ou la protéine 1 liée a la tyrosinase
(Tyrpl) en o-quinones correspondantes. Ces espéces polymérisent finalement pour former
I'eumélanine. En plus de l'activité enzymatique, TRP1 est également une protéine stabilisatrice
de la tyrosinase, car son réle est encore incertain en fonction du cofacteur metallique trouvé au
site actif [33]. Le DHI ainsi que le DHICA peuvent étre oxydés en l'absence de toute enzyme
en leurs o-quinones respectives par I'oxygene et les ROS généres lors de réactions précédentes
[34]. Dans tous les cas, I'eumélanine est fondamentalement un polymére avec un mélange
d'unités indole 5,6-oxygénées décarboxylées (DHI) et carboxylées (DHICA) a différents degrés
d'oxydation (unités 5,6-dihydroxy, semiquinone et 5,6-quinone).

Tyrosine T Dopa '—h Dopaquinone —‘—b Cystéinyldopas

/ Cystéine

DHI +—— Dopachrome
>

Grosnedy /DHf: >

Indoles quinones Benzothiazines

NS

EMC Eumélanines Mélanines mixtes Phaeomélanines

-

Figure 2: Schéma de la mélanogénese

Source : https://www.memoireonline.com/11/17/10195/La-publicite-des-produits-de-beaute-avec-

hydroquinoneune-analyse-semiologique25.png
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3.2. L’albinisme
3.2.1. Définition

L’albinisme est la plus fréquente des génodermatoses [13]. Elle est due a la baisse ou I’absence
de la tyrosinase indispensable pour la synthése de la mélanine. Elle provoque une leucodermie
généralisée se transmettant sous le mode autosomique récessif. A cette leucodermie sont
associees des manifestations oculaires comme des iris translucides, une photophobie, un
nystagmus et une baisse de I'acuité visuelle [35]. Les personnes atteintes d’albinisme (PAA)
développent une hypersensibilité au soleil et a la lumiére vive. Elles sont donc prédisposées a
différents troubles et Iésions de la peau [2].

3.2.2. Epidémiologie

3.2.2.1. Prévalence
L'albinisme affecte des individus de toutes les classes sociales et de tous les pays du monde,
bien qu'a des taux de prévalence divers. L'incidence mondiale de I'albinisme est de 1/20 000
individus, avec un taux plus faible aux Etats-Unis (1/37 000), [36] tandis que le taux le plus
élevé rapporté dans la littérature a ce jour concerne le peuple autochtone Cunha (au Panama et
en Colombie), dont I'incidence est estimée a 6,3 pour 1000 habitants [37].

Des taux élevés ont également été signalés en Afrique. En Tanzanie, Luande et al. [38] a estimé
qu'il y avait 700 albinos vivant a Dar es Salaam, ce qui représente une prévalence de 1/1500.
En Afrique sub-saharienne, 1/5 000 & 1/15 000 sont touchés par l'albinisme. Une étude de
synthése publiée en 2006 a révélé que sept publications contenaient des données
épidémiologiques sur la prévalence de l'albinisme en Afrique du Sud, au Zimbabwe, en
Tanzanie et au Nigeria [9]. La prévalence de I'albinisme dans ces études variait de 1/15 000
dans I'Etat du centre-est du Nigéria a 1/1 000 parmi la tribu Tonga du Zimbabwe, une
communauté rurale isolée. L'albinisme est considéré comme une maladie héréditaire
relativement courante parmi les populations d'Afrique du Sud. Outre la mobilité géographique
limitée, la consanguinité, ainsi que d'autres pratiques matrimoniales traditionnelles, peuvent
également étre des facteurs pertinents dans les évaluations des tendances actuelles et futures de
la prévalence de I'albinisme [39].

Au Mali, I'épidémiologie de l'albinisme n'a pas encore été cartographiée a ce jour. 1l existe peu

voire pas d'études épidémiologiques sur I'incidence de cette condition génétique dans le pays.
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La fréquence des différents types d'’AOC differe selon la population. AOC | est le sous-type le
plus couramment trouvé chez les Caucasiens, représentant 50 % de tous les cas dans le monde
mais rare dans les populations africaines [40] . Au niveau mondial, sa prévalence globale est
d'environ 1 sur 40 000 [41]. Il est le plus courant dans les populations japonaises, représentant
un tiers des patients atteints d'AOC [42].

L’AOC II, ou AOC brun, est la forme la plus courante d'albinisme oculo-cutané en raison de sa
forte prévalence en Afrique subsaharienne [43]. Le taux de prévalence de I'AOC Il est estimé a
1 sur 10 000 dans les populations africaines alors que chez les Caucasiens, I'AOC |1 est présent
dans 1 cas sur 37 000 [44]. Des taux de prévalence élevés de AOC Il ont également été signalés
dans plusieurs populations amérindiennes, notamment un taux de prévalence de 1 sur 227 dans
la population Hopi en Arizona [45].

L’AOC Ill, ou AOC rouge, est pratiguement inexistant chez les Caucasiens, mais affecte
environ 1/8500 personnes en Afrique du Sud, soit 3 % de tous les cas dans le monde [46].
L'AOC IV est également rare chez les Caucasiens et les Africains, mais représente 17 % de tous
les cas dans le monde et, au Japon, est diagnostiqué chez une personne sur quatre affectée par
I'AOC [47].

IIn’y a a ce jour, pas de prévalence connue pour les types d’AOC V, VI, VII et VIII qui ont été
les plus récemment découverts dans le monde.

La forme syndromique d'Hermansky-Pudlak a une incidence élevée dans la population
portoricaine [48] et est relativement fréquente dans certaines populations : par exemple, une
récente étude prospective européenne évaluant les caractéristiques cliniques et génétiques d'un
groupe de patients (33 enfants et 31 adultes) vus en hépital de jour spécialisé a révélé une
prévalence de 7,8 % [49]. Le syndrome de Chediak-Higashi est universellement rare et est
décrit dans certaines régions européennes et en Asie [50].

Pour mieux comprendre ’albinisme, il est nécessaire de connaitre son histoire et de savoir

comment elle a évolué dans le temps.

3.2.2.2. Historique
Selon I’explication biblique de I’origine de la race humaine, nous descendons tous d’un albinos.
La description faite de Noé lors de sa naissance dans le Livre de Hénoch le laisserait penser :

“Quand I’enfant naquit, son corps était plus blanc que neige et plus rouge qu’une rose, toute sa
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chevelure était blanche comme de blancs flocons, bouclée et splendide. Et quand il ouvrit les
yeux, la maison brilla comme le soleil”. Certains ont vu dans cette naissance miraculeuse un
albinos. L’albinisme a été parmi les maladies génétiques 1’une des premicres reconnues. En
effet, I’albinos affiche d’emblée sa différence et ceci d’autant plus qu’il vit dans une population
mélanoderme. Les récits des voyageurs, des découvreurs de notre monde entre les XVI°™ et
XV sigcles, ne manquent pas de les décrire et les philosophes du siécle des lumiéres de

s’interroger sur cette présence insolite d’hommes blancs au sein des populations noires.

Mais une légende aura la vie dure : elle vient de I’ Antiquité, des écrits de Pomponius Mela (=
50), Ptolémée (90-168), géographes romain et grec, ainsi que de Pline 1’ Ancien (23-79), qui
mentionnent au début de notre ére, un peuple d’hommes blancs, les leucathiopes, vivant a
I’intérieur de 1’ Afrique, en Egypte ou en Libye. C’est de ces écrits que naitra le mythe d’une
nation blanche au sein de ce continent noir. Et ce fut en 1660, dans le récit d’un voyage en
Ethiopie, aprés avoir vu des Noirs & la peau blanche, que le Pére Balthazar Tellez, jésuite
portugais, inventa le mot albinos a partir du mot latin Albus qui signifie Blanc.

Avant que ce nom s’ impose, les appellations furent nombreuses et pas toutes valorisantes, loin
de la : Dondos en Afrique qui vient du Congo, Bedas a Ceylan qui vient probablement de la
transformation du mot veddah, nom de la population aborigéne de cette ile, Chacrelas, Kacrelas
ou Kakerlaques dans les colonies hollandaises a cause de leur aversion pour la lumiére qui les
fait comparer a I’insecte appelé cancrelat ou kakerlaque. Ce seront les blafards, negres blancs
ou Maures blancs pour les Francais et il faudra attendre un siecle pour que ce terme apparaisse
dans la langue francaise, en 1771, dans la sixiéme édition du Dictionnaire universel francais et
latin appelé le Dictionnaire de Trévoux : “ALBINOS. Nom que les Portugais donnent a des
Maures blancs, qui ont les cheveux blonds, les yeux bleus, le visage & le corps si blanc, qu’on
les prendrait de loin pour des Anglais ou des Hollandais. Mais de pres, la blancheur de leur teint
n’est point naturelle ; elle est pale & livide, comme celle d’un 1épreux. Les Neégres les regardent
comme des monstres, & ne leur permettent pas de multiplier. Ainsi ils viennent d’un pere ou
d’une mére Neégre. [...] Comme ces Maures ont la vue faible pendant le jour, les Négres leurs
ennemis les attaquent en plein midi et n’ont pas de peine a les mettre en fuite ; mais ces albinos
s’en vengent la nuit, et pillent alors les Négres avec la méme facilité. Les Portugais & les
Hollandais disent qu’ils ont vu de ces Maures blancs non seulement en Afrique, mais encore

aux Indes, dans I’1le Bornéo & dans la nouvelle Guinée” [51].
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Particulierement au Mali, dans la pensée dogon I’albinos est la transformation d’une paire de
jumeaux dans le sein de Yassigui. La méme idée prévaut dans la pensée bambara, ou 1’albinos
est un étre gémellaire déchu car ses parents ont transgressé un interdit ; ils auraient eu des
rapports sexuels au milieu du jour. Cette faute a pour conséquence « d’unir dans le sein maternel
les jumeaux primitivement octroyé€s a sa femme par Faro et de décolorer la peau de 1I’étre ainsi
formé ». Tout albinos « est de méme essence que Faro » et doué de pouvoirs magiques
extraordinaires. « A qui posséde son crane échoit une nombreuse famille et la prospérité, les
cheveux apportent la richesse, la moelle des os octroie or et cuivre si I’on s’assied a
I’emplacement OU sont enterrés les os, tout ce que 1’on demande est accordé. Ses excréments
mélés aux semences ont pour effet d’augmenter la récolte de I’année ».
Cette approche de 1’albinisme a occasionné divers abus. De ce fait, chez les dogons, pour
raffermir le pouvoir mystique du Hogon, un albinos était sacrifié trois ans aprés son
intronisation. Cette méme pratique était retrouvée chez les bambaras, ou un albinos était sacrifié
lors de I’intronisation des rois de Ségou. Ce rite était répété chaque année. Le sang de la victime
était versé sur la téte rasée du roi. Une autre procédure consistait a étrangler 1’albinos, son urine
et ses excréments, mélés a de 1’eau, servaient a laver le souverain.

3.2.2.3. Evolution
L’albinisme reste tout de méme, encore de nos jours, en Afrique, une condition visible mais
incomprise. C’est "la blancheur noire énigmatique”. Les PAA sont de par leur couleur de peau,
stigmatisees. Les croyances populaires leur conférent des pouvoirs surnaturels ce qui leur vaut
d’étre victime de violences et d’abus de tout genre [52]. Il faut dire que la perception de cette
condition n’a pas changé au fil du temps. Les exactions continuent et les albinos sont traqués.
En effet, au Zimbabwe, on pense qu'avoir des relations sexuelles avec une femme atteinte
d'albinisme guérira un homme du VIH [53] . De plus, ces individus sont recherchés pour leurs
mains ou leurs organes génitaux qui sont utilisés lors de rites ou de pratiques mystiques car
certains pensent qu'ils possédent des pouvoirs magiques. Si vous étes marié a un albinos, on
pense que vous serez un homme ou une femme trés chanceuse [54].
Force est de reconnaitre que ces stigmas ancrés dans nos cultures entrainent une marginalisation
et entravent ainsi la compréhension de cette condition. De nombreux parents d’enfants atteints
d’albinisme ne savent toujours pas comment les préserver des effets des rayons UV. Certains
enseignants sont inaptes a répondre aux besoins particuliers de ces éléves. Les agents de santé

ne sont pas tous suffisamment formés pour leur prodiguer la meilleure qualité de soins. Les
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PAA sont donc lésés car ils n’ont pas tous acces aux soins de santé, a 1’éducation et a I’emploi.
IIs sont contraints de travailler en plein air accroissant le risque de cancer. Ces lésions
perceptibles renforcent la marginalisation d’autant plus qu’elles font passer les PAA comme
monstrueux ou contagieux. C’est un cercle vicieux.

Nonobstant, face a ces exactions de nombreuses actions sont menées a différents niveaux. C’est

un grand pas de fait vers I’éducation collective.

A Péchelle mondiale, depuis 2014, le 13 juin a été proclamé par I’assemblée générale des
Nations Unies comme « journée internationale de sensibilisations a 1’albinisme » [8]. Cette
journée se veut étre un cadre d’échange sur la problématique et les conditions des personnes

vivant avec ’albinisme.

Plutdt en 2008, en réponse a la disparition généralisée et au meurtre de personnes atteintes
d'albinisme en Tanzanie, au Burundi et dans d'autres pays d'Afrique orientale et centrale, les
Nations Unies déclaraient officiellement les personnes atteintes d'albinisme « personnes

handicapées »

Dans le contexte malien, ’'HDB en partenariat avec 1’association SIAM-MALI (Solidarité
pour I’insertion des Albinos du Mali), bénéficiaire du projet de la prise en charge cutanée et la
protection des Albinos financé par la fondation PIERRE FABRE, offre gratuitement des écrans
solaires. Sont organisées aussi, des campagnes de sensibilisation et de dépistage des cancers de

la peau.

La Fondation Salif Keita, association caritative qui depuis 2001, ceuvre en faveur de
I'éradication de la stigmatisation des personnes atteintes d'albinisme en Afrique et offre des

soins medicaux et une aide aux PAA qui en ont besoin.

En 2020, I’Association Malienne pour la Protection des Personnes Atteintes de 1’ Albinisme
(AMPA) a lancé son application « YEFEKE » qui permet de collecter des informations sur la
stigmatisation, la discrimination et tout autre mauvais comportement a I’endroit des personnes

atteintes d’albinisme.
3.2.3. Mode de transmission

L'albinisme étant une maladie héréditaire, récessive et autosomique, elle se transmet donc par

transmission autosomique récessive. Ce mode de transmission engendre les lois suivantes :
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— Les deux parents d'un malade (s'ils paraissent eux-mémes sains) sont hétérozygotes pour le
géne responsable de la maladie ; leur phénotype est normal.

— Dans la descendance d'un couple formé par deux sujets hétérozygotes, on observe : un quart
d’homozygotes malades, deux quarts d'hétérozygotes phénotypiquement normaux, un quart
d’homozygotes normaux. En d'autres termes, si un enfant est né porteur d'une maladie récessive,
le risque de récurrence est d’un quart a chaque nouvelle grossesse de sa mere.

— La descendance d'un sujet malade est presque toujours phénotypiquement normale, elle est
toujours génotypiquement tarée.

— La fréquence des unions consanguines parmi les parents des malades est plus élevée que dans

la population générale ; et cela d'autant plus que la tare est plus rare.

Légende :
O O Femme saine . Femme albinos

G2
‘: Homme sain . Homme alkinos

L &

Figure 3 : Arbre généalogique d’une famille touchée par I’albinisme

Source : http://albinisme.free.fr/images/arbre-genealogique.gif

3.2.4. Types
Il existe 2 formes d’albinisme : I’albinisme non-syndromique et 1’albinisme syndromique.
3.24.1. L’albinisme non-syndromique

L’albinisme non-syndromique comprend I’AO et AOC.
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3.2.4.1.1. L’albinisme Oculaire
II'y a un seul géne associé a I'OA qui est: GPR143 (OA1) [55]. L’AO, comme son nom
I’indique, présentent uniquement des signes oculaires. En effet, il se manifeste par divers degrés
de nystagmus congénital, une hypopigmentation de I'iris entrainant une translucidité de l'iris,
une hypoplasie fovéale, une pigmentation réduite de I'épithélium pigmentaire rétinien, une
acuité visuelle réduite généralement de I'ordre de 20/ 60 a 20/400, des erreurs de réfraction et
parfois un degré de trouble de la vision des couleurs[56]. La photophobie peut étre importante.
La translucidité de I'iris est démontrable par examen a la lampe a fente. Une constatation
caractéristique est le mauvais routage des nerfs optiques, consistant en un croisement excessif
des fibres dans le chiasma optique, ce qui peut entrainer un strabisme et une vision
stéréoscopique réduite [57]. Le croisement anormal des fibres peut étre mis en évidence par le
potentiel évoqué visuel monoculaire [58]. L'absence d'erreur d'acheminement exclut le

diagnostic d'albinisme.

3.2.4.1.2. L’albinisme Oculo-cutané
C’est la forme qui provoque a la fois des manifestations cutanées et oculaires. Le degré
d'’hypopigmentation de la peau et des cheveux varie selon le type d'AOC. L'AOC est hérité en
tant que troubles récessifs autosomiques. Au moins quatre génes sont responsables des
différents types de la maladie (TYR, OCA2, TYRP1 et MATP) [5]. En effet, ’AOC se
subdivise en 8 types codés par environ 19 genes [3].

e L[’AOC de typel

L’albinisme oculocutané type I résulte d’anomalies variables portant sur le géne tyrosinase, le
géne tyrosinase humain est situé sur le chromosome11q14q21. Le géne tyrosinase humain est
formé de plus 50kb et comporte cing exons. La protéine a un poids moléculaire de 58kb et
comporte 528 acides aminés avec cing sites potentiels de glycosylation, deux régions riches en

cystéine et deux régions riches en histidine sites potentiels de liaison au cuivre.

e AOCtypelA
L’AOC type IA résulte de mutations variables du gene tyrosinase. Dans cette forme il n’existe
aucun pigment détectable cliniquement. La peau est blanche rosée, les cheveux et les poils sont

blanc neige. Les cheveux peuvent tirer discréetement sur le jaune avec I’age (oxydation de la
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kératine). Les navi naevocellulaires ne sont pas pigmentés il n’apparait ni éphélides, ni lentigos
lorsque I’enfant grandit. La peau est trés sensible aux coups de soleil, rougissant tres facilement.
Avec I’age et en absence de photoprotection apparaissent des élastases et des cancers cutanés.
Les iris sont translucides, et apparaissent rouges en éclairage tangentiel. Ces enfants ont une
photophobie majeure et un nystagmus, un strabisme apparait dans environ 70% des cas.
L’acuité visuelle est sévérement diminuée.

e AOC typelB
Cette forme rare se caractérise par un phénotype identique a I’AOC type IA a la naissance. Dés
les premiers mois de la vie, des signes de production pigmentaire apparaissent. La fonction
oculaire est séverement altérée mais de facon moindre que dans le type 1A, avec possibilité
d’amélioration avec 1’age. Le test a la tyrosine est parfois d’interprétation délicate, mais plutot
négatif : il existe avant incubation, des traces de pigment jaunatre dans le bulbe pileux qui
n’augmentent pas ou peu apres incubation.

e AOC typell

Le produit du gene OCA I est la protéine P transmembranaire du mélanosome OCA 11, avec
une fonction inconnue[59].

e« OCA Il classique
La peau est d'un blanc crémeux (pas d'un blanc éclatant comme dans 'OCA1) ou d'une peau
bronzée, souvent avec des naevi et des taches de rousseur. Les cheveux, les sourcils et les cils
sont jaunes, blonds ou brun clair. Les iris sont bleues, noisettes, marrons ou grises. L'acuité
visuelle varie de 20/25 a 20/200, généralement de 20/60 a 20/100.

e Brown OCAII
Les sujets semblent normaux avec une peau, des cheveux et des yeux bruns, mais sont

relativement hypo pigmentés par rapport aux membres de la famille

e OCAIIl rouge
Cette variante se produit avec une mutation concomitante du gene MC1R. Les sujets ont des
yeux clairs et des problémes de vision ; cependant, ils ont généralement les cheveux roux [60].
o AOC type Il
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Le produit du gene TYRPL1 est la protéine 1 liée a la tyrosinase, dont on pense qu'elle stabilise
et module I'activité de la tyrosinase et contribue a I'intégrité des mélanosomes.
1l s’agit d’'une AOC rare. A la naissance les enfants ont un phénotype identique au type 1A,
mais de faible quantité de pigment apparaissent dans les iris pendant la premiére décennie. Les
cheveux peuvent acquérir une teinte faiblement jaune, mais la peau reste dépigmentée. Aucune
activité tyrosinase n’est détectée par le test d’incubation. Fait inhabituel, I’un des parents peut
avoir une activité tyrosinase basse alors que I’autre a une activité normale. Sur le plan génétique,
cette forme pourrait étre le résultat génétique d’un alléle type IA et d’un autre alléle non encore
identifié classé type III. Cette forme d’AOC est en fait proche des types I.

e AOC type IV
Le gene SLC45A2 code pour une famille de porteurs de solutés 45, membre 2 protéine de
transport associée a la membrane (MATP) qui est censée transporter les substances nécessaires
a la biosynthese de la melanine dans le mélanosome. Similaire a I'AOC Il classique en raison
de la prédominance de la phaeomélanines, la peau est de couleur créeme a bronzée a
normale. Les cheveux ne sont jamais d'un blanc éclatant ; il peut étre blanc argenté a blond clair
a jaune a brun tres clair. La couleur de la peau et celle des cheveux sont généralement
corrélées. Les iris sont bleues, noisettes & marrons clairs. L'acuité visuelle varie de 20/30 a
20/400 ; généralement 20/100 a 20/200.

e AOCtypeV
En 2012, a été conclu par un groupe de chercheurs dirigé par le Dr Zubair M. Ahmed, enquétant
sur la cause de l'albinisme dans une famille pakistanaise consanguine, que le phénotype OCA
présenté par ces individus était lié a un géne sur le chromosome humain 4924 (Kausar et al .,
2013 ). Les personnes affectées de cette famille présentaient des symptémes cliniques d'AQC,
notamment des cheveux dorés, une peau blanche, un nystagmus, une photophobie, une
hypoplasie fovéale et une acuité visuelle altérée, quels que soient leur sexe et leur age.
L’intervalle de liaison d’AOCA V est d’environ 3,84 Mb et comporte 14 genes. Aucun de ceux-
ci n’est connu pour étre impliqué dans une anomalie de pigmentation. Le séquencage de 9 de

ces 14 genes n’a pas mis en évidence de mutation.
e AOC type VI

Le gene SLC24A5 code pour une protéine échangeuse de cations Na/K/Ca avec une structure

similaire a celle observée dans AOC IV. On pense egalement que sa fonction est similaire.
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L’AOC type VI est similaire @ OCA IV en raison de la fonction similaire du produit
génique. Les sujets ont la peau blanche et les cheveux clairs qui foncent avec I'age. Les iris sont
brunes avec un léger nystagmus, une hypoplasie fovéale et une photophobie légeére. L'acuité
visuelle est de 20/100.

e AOC type VII

Le géne LRMDA est la protéine associée a la différenciation des mélanocytes riche en leucine.
Elle code pour une protéine censée jouer un role dans la différenciation des melanocytes. La
coloration de la peau n'est plus claire que par rapport aux parents. Les cheveux vont du blond
clair au brun foncé. 1l y’a une prédominance de signes ophtalmologiques. En effet, il y’a la
présence de nystagmus, d’hypoplasie fovéale et de transillumination bilatérale de I'iris. L'acuité
visuelle varie de 20/30 a 20/400.

e AOC type VIII

C’est le type le plus récemment découvert. Sa prévalence est mal élucidée du fait de sa rareté.
Le gene qui en est responsable est le TYRP 2 ou géne de la dopachrome tautomérase [6]. Deux
patients identifiés avec I’AOC VIII présentaient une hypopigmentation cutanée, des cheveux

marrons clairs, des yeux bleus et une baisse de 1’acuité visuelle [61].

3.2.4.2.  L’albinisme Syndromique
L’albinisme syndromique comprend le Syndrome d'Hermansky-Pudlak, le Syndrome de

Chediak-Higashi, le Syndrome d'Angelman (AS) et de Prader-Willi et le syndrome de Griscelli-

Prunieras.

3.2.4.2.1. Le Syndrome d'Hermansky-Pudlak (HPS)
Jusqu'a présent, dix génotypes différents ont été identifiés [62]. Tous les sous-types du
syndrome ne sont pas identiques, mais des similitudes existent. Les sujets présentent un AOC,
une accumulation d'un composé de protéine grasse semblable a de la cire (céroide lipofuscine)
dans les tissus, en particulier les reins et les poumons, et une diathése hémorragique due a un
manque de granules plaquettaires denses entrainant une agrégation anormale. Certaines formes

présentent un déficit immunitaire (neutropénie) et un syndrome hémophagocytaire avec atteinte
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du gene AP (HPS2, HPS10) dd a un dysfonctionnement lysosomal. Les formes les plus séveres
(HPS1, HPS4) sont a la fois des mutations de la protéine BLOC-3 et associées a une fibrose

pulmonaire vers la trentaine et une colite granulomateuse [62].

Les sujets ont une peau blanche a olive. Les cheveux sont blancs a bruns. Les iris sont hypo
pigmentées avec nystagmus, hypoplasie fovéale et transillumination de I'iris. L'acuité visuelle
varie de 20/50 a 20/400. Les sujets ont également des saignements légers a moderés dus a un
dysfonctionnement plaquettaire et certaines anomalies pulmonaires ou rénales dues au dépot de
cérordes. Deux sous-types présentent un déficit immunitaire (avec des infections récurrentes)
et un syndrome hémophagocytaire. D'autres types développent une fibrose pulmonaire vers la

trentaine et une colite granulomateuse.

3.2.4.2.2. Le Syndrome de Chediak-Higashi (CHS)
Le gene LYST code pour une protéine qui dirige la livraison de matériel dans les lysosomes.
Les mutations conduisent a des granules cytoplasmiques géants (lysosomes) avec une
chimiotaxie réduite dans les leucocytes et les plaquettes. Cela provoque une susceptibilité
accrue caractéristique aux infections pyogenes, a la neutropénie, a la neuropathie périphérique
et a la coagulopathie légere. Les personnes atteintes de CHS présentent aussi un AOC partielle
avec une peau hypo pigmentée, des cheveux gris ou argentés, un nystagmus, une hypoplasie

fovéale et une photophobie [50].

3.2.4.2.3. Le Syndrome d'Angelman (AS) et syndrome de Prader-Willi (PWS)

IIs sont tous deux dus a des délétions partielles spontanées (non héréditaires) du chromosome
15q. L'albinisme se produit parce que I'alléle AOC Il situé sur un chromosome 15q, il rend les
sujets haplo insuffisants pour le produit du géne AOC I, la protéine P. Le mécanisme complet
par lequel cela se produit est inexpliqué puisque les hétérozygotes pour les mutations du géne
AOC Il produisant une copie non fonctionnelle de la protéine P sont toujours phénotypiquement
normaux. Le AS est le résultat d'une délétion sur le chromosome maternel 15¢ ou d'une disomie
uniparentale du chromosome 15, les deux copies étant d'origine paternelle [63]. Le PWS est di
a la délétion du chromosome paternel 159 ou a une disomie uniparentale du chromosome 15,
les deux copies étant d'origine maternelle [64].

Les sujets ont une peau et des cheveux hypo pigmentés par rapport aux autres membres de la

famille. Les signes oculaires (nystagmus, hypoplasie fovéale) sont généralement absents ou
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legers mais, lorsqu'ils sont présents, ils sont associés au variant pathogene AOC Il sur le
chromosome non deléteé.

Spécifiquement, ceux atteints du AS ont un facies caractéristique, une petite taille, un retard
mental, une démarche spasmodique, une raideur des mouvements des bras et un éclat de rire
inapproprié

Les personnes atteintes du PWS ont un faible tonus musculaire, une petite taille, de petites
mains et pieds, un retard mental, une hyperphagie entrainant I'obésite et le diabéte de type 2.

3.2.4.2.4. Le syndrome de Griscelli-Prunieras (GPS)
Le (GPS) est une maladie autosomique récessive rare avec une distribution pigmentaire
caractéristique, et il existe actuellement 3 types selon le défaut génétique sous-jacent et les
caractéristiques cliniques [65]. Les mélanocytes ne parviennent pas a transférer les
mélanosomes aux dendrites et aux kératinocytes périphériques. C’est ainsi que tous les types
de GS présentent une dilution de pigment similaire. Une peau claire a la naissance suivie d'une
pigmentation bronzée apres une exposition au soleil ; une agrégation de mélanine dans les
cheveux gris argenté, une immunodéficience, une diminution de l'acuité visuelle avec des
mouvements oculaires itinérants, une pancytopénie, un syndrome hémophagocytaire et une

démyélinisation cérébrale.

3.2.5. Diagnostic positif
Le diagnostic d’un patient atteint d’albinisme repose principalement sur I’examen clinique,
I’Electrophysiologique (potentiels évoqués visuels) et sur I’imagerie (OCT, IRM).

3.2.5.1.  Diagnostic clinique
L’ hypopigmentation est variable et doit étre évaluée en fonction de la pigmentation des autres
membres de la famille. L existence d’anomalies oculaires et du systeéme visuel est un élément
indispensable au diagnostic [1]. L'examen ophtalmologique met en évidence
I’hypopigmentation de I’iris, une pigmentation rétinienne réduite qui peut permettre de
visualiser en périphérie ou sur toute la surface rétinienne, les vaisseaux de la choroide
(normalement masqués par la couche de I’épithélium de la rétine) et une hypoplasie fovéale.
Les anomalies de décussation des voies optiques au niveau du chiasma peuvent s’associer a un
strabisme alternant avec une vision stéréoscopique réduite et une altération des potentiels

évoques visuels [57].
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e Explorations cliniques oculaires

Examen a la lampe a fente, fond d’ceil. L examen le plus simple et qui doit étre pratiqué en
premier est I’examen a la lampe a fente. L’examen a la lampe a fente met en évidence 1’un des
principaux signes de 1’albinisme : la transillumination irienne. En raison du déficit en mélanine
dans le stroma et dans 1’épithélium postérieur de 1’iris, la lumiére réfléchie par la rétine n’est
pas filtrée [66]. Cette hypopigmentation de I’iris est graduée en 4 stades de sévérité croissante,
selon la classification de Summers ou celle de B.Kdssmann Keller.

L’examen du fond d’ceil met en évidence I’hypopigmentation de la rétine qui est également
graduée en 4 stades de séverité croissante : au maximum la rétine apparait jaunatre sillonnée
par les vaisseaux choroidiens anormalement visibles. Dans tous les cas, le reflet fovéal
physiologique est absent, témoin de 1’hypoplasie fovéale ; la macula apparait plus rouge que le
reste de la rétine [67].

La mesure de I’angle kappa, angle form¢é entre I’axe pupillaire et I’axe visuel, varie selon la
structure rétinienne et sa réfraction. Plusieurs études ont montré que la découverte d'un angle
kappa modérément positif pouvait alerter le clinicien sur la suspicion d’un diagnostic

d'albinisme, en particulier lorsque I'examen clinique est atypique [68].

« Explorations électrophysiologiques : électrorétinogramme (ERG), étude des
potentiels évoqués visuels (PEV)

Si I’examen a la lampe a fente n’a pas permis un diagnostic certain, il peut étre nécessaire
d’effectuer des examens complémentaires comme I’ERG, I’étude des PEV. Les ERG sont le
plus souvent normaux [69] . Malgré la réduction de mélanine la plupart des fonctions de
I’épithélium pigment€ rétinien sont conservées et la rétine est capable de recevoir et de traiter
la lumiére.
Les PEV peuvent étre intéressants dans les formes modérées car ils mettent en évidence un
signe assez spécifique de I’albinisme : une asymétrie de réponse croisée lors de la stimulation
monoculaire, témoin de I’anomalie de décussation des fibres temporales du nerf optique
notamment dans les formes frustes de découverte tardive [70]. Il existe un retard de latence du

coté de la stimulation car une partie des fibres temporales qui sont normalement directes,
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décusse chez les patients atteints d’albinisme. Mais ce test n’est pas aussi robuste que I’imagerie
[Tomographie par Cohérence Optique (OCT), Imagerie par Résonnance Magnétique (IRM)].

Enfin I’imagerie oculaire doit actuellement étre réalisée comme I’examen paraclinique de
premicre intention dans 1’albinisme. L’OCT ¢étudie la morphologie et 1’épaisseur de la fovéa et
peut confirmer ainsi une hypoplasie fovéale non évidente cliniqguement chez un patient suspect
d’albinisme. Lorsque I’hypoplasie est typique, avec préservation des couches externes de la
rétine chez un patient qui a un nystagmus, une hypopigmentation rétinienne et une
transillumination irienne, il n’est pas nécessaire de faire un ERG [71]. Cette technique a été

largement étudiée.

3.2.5.2.  Diagnostic moléculaire
Les différentes formes d’albinisme étant difficile a différencier cliniqguement. La stratégie
diagnostique repose sur 1’analyse moléculaire des 21 genes connus [72]. Les techniques de
séquencage a haut débit et de recherche de remaniements CGH-array permettent I’analyse des
19 génes simultanément, entralnant un gain d’efficacité considérable.

3.2.5.3.  Diagnostic prénatal
Du point de vue du conseil génétique, la connaissance du type d’albinisme et des mutations
responsables chez le cas index, permettent de définir le risque de récurrence familiale et de
faciliter la détection des membres de la famille porteurs des mutations. Pour un couple ayant
un enfant atteint d’une forme autosomique récessive (c’est-a-dire toutes les formes sauf
I’albinisme oculaire 1i¢ au chromosome X) le risque de récurrence a chaque grossesse est de
25%, que le feetus soit de sexe masculin ou féminin. Dans le cas de 1’albinisme oculaire lié au
chromosome X, le risque est de 50% pour les feetus de sexe masculin, et de 0% pour les feetus
de sexe féminin. Un diagnostic prénatal peut étre envisagé suite a la demande des parents et en
fonction de la sévérité de la forme d’ Albinisme, sous réserve de 1’accord du prescripteur. Dans
la pratique, le recours au diagnostic prénatal est assez rare. Il est plus particulierement justifié
dans les formes les plus graves, notamment les formes les plus séveres de Syndrome
d’Hemanski-Pudlak et dans le Syndrome de Chediak-Higashi [73].

3.2.6. Diagnostic différentiel
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3.2.6.1. Piebaldisme
Le Piebaldisme est une maladie autosomique dominante rare caractérisée par une anomalie
congénitale de la pigmentation de la peau. Il est d0 a une anomalie de développement des

mélanocytes et se manifeste par des plages de peau et de cheveux dépigmentés [74].

3.2.6.2.  Naevus achromatique
Le naevus achromatique est une tache de naissance rare caractérisée par une bien défini pale
piéce. Il s'agit généralement de plusieurs centimétres de diameétre, avec un bord irrégulier mais
bien défini. La forme et la taille varient. Souvent plus petit hypo pigmenté macules émerger sur

les bords, ressemblant & une éclaboussure de peinture.

3.2.6.3.  Vitiligo
Le vitiligo est une maladie chronique de I'épiderme. Elle se caractérise par des taches blanches
(dépigmentation) sur la peau, de dimension, d'aspect et de localisation variables, qui tendent a
s'agrandir. Cette maladie auto-immune survient lorsque les cellules portant les pigments
meurent ou sont incapables de fonctionner normalement. Elle évolue par poussées, sous
I'influence de différents facteurs comme le stress, I'anxiété, le choc psychologique ou les

frottements, et apparait parfois au contact de produits chimiques.

3.2.6.4. Lesyndrome de FHONDA
Dans le syndrome de FHONDA (Foveal Hypoplasia, Optic Nerve decussation Defects and
Anterior Segment dysgenesis), les patients présentent les signes d’un albinisme oculaire avec
des iris et des rétines normalement pigmentées. Le géne SLC38A8 responsable de cette

condition génétique a été découvert en 2013.

3.2.7. Complications

3.2.7.1.  Complications oculaires
L’atteinte oculaire dans I’albinisme se complique rarement. Cependant, il faut éviter d’aggraver
I’amblyopie par une mauvaise ou une absence de prise en charge des défauts optiques, du
nystagmus et du strabisme. La protection solaire est essentielle pour éviter une dégradation
prématurée de la rétine. Il peut aussi survenir des décollements de rétine qui sont difficiles a

traiter du fait de I’hypopigmentation rétinienne.
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3.2.7.2.  Complications cutanées
La sensibilité des PAA face aux agressions dues au rayonnement solaire les exposent a divers

types de lésions cutanées.

3.2.7.2.1. Lésions bénignes
e Les coups de soleil

Les coups soleil se manifestent par une brulure qui donne un érytheme douloureux ou une bulle
et dans les cas les plus graves des cloques peuvent se former. lls sont généralement localisés

sur les membres et la Iévre inférieure.
e Leséphélides

Les éphélides sont de petites macules plates au bord irrégulier et bien défini, de 1 a 2 mm, de
couleur rouge a brun clair. Elles apparaissent pour la premiére fois a 1’age de 2 a 3 ans. Leur
nombre varie de quelques-unes a des centaines [75] . Elles se trouvent le plus souvent sur le
visage, les bras, le cou et la poitrine. Les éphélides sont dues a la génétique et 1I’exposition

solaire.

3.2.7.2.2. Lésions précancéreuses

e Les kératoses actiniques

Les kératoses actiniques (KA), également appelées kératoses séniles ou kératoses solaires, sont
des néoplasmes intra-épithéliaux bénins [76]. Ce sont des Iésions cutanées précancéreuses qui
se developpent sur la peau des personnes exposeées au soleil de maniére cumulative. Les
personnes atteintes de KA peuvent présenter taches rougeatres rugueuses et écailleuses sur le
visage, le cuir chevelu (chauve ou clairsemé), l'arriére des bras et la face dorsale des mains
[77]. Si elles ne sont pas traitées, les KA peuvent évoluer vers un carcinome épidermoide

invasif.

3.2.7.2.3. Lésions cancéreuses
> Carcinome basocellulaire

e Clinique :

Ce sont les tumeurs malignes cutanees les plus fréquentes. Elles se voient a partir de I'age de
50 ans, mais on peut les rencontrer chez le sujet jeune (PAA). lls siegent sur le visage : angle

interne de 1'eeil, sillon naso-génien nez, front, tempes. Ils sont caractérisés par leur évolution
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strictement locale sans adénopathies et sans métastases. Leur début est tres insidieux, marqué
par de trés minimes Iésions. L aspect est variable : petits grains saillants, en téte d’épingle, de
consistance ferme, de teinte rose ou grisatre a reflets opalins, a surface lisse parfois parcourue
de fines télangiectasies ; petite érosion superficielle en « coup d’ongle » sans caractére

particulier, si ce n’est une persistance anormale pour une ulcération traumatique [78].
e Evolution

Elle est lente et permet un pronostic géneralement favorable. 1l existe néanmoins des récidives
apres le traitement. L’épithélioma basocellulaire ne s’accompagne pas d’essaimage
ganglionnaire. Les quelques cas de métastases surviennent généralement au cours des

traitements chirurgicaux ou autres.

» Carcinome spinocellulaire

e Clinique
Le début se fait trés souvent sur une Iésion cutanée préexistante qu’il convient de surveiller
tres attentivement et de retirer au moindre doute voire a titre préventif, il peut s’agir : d’une
kératose actinique, d’une Iésion cicatricielle, d’une brdlure, d’une 1ésion ulcérée chronique (une
érosion ou une ulcération pouvant saigner facilement caractérise cette tumeur). Les carcinomes
spinocellulaires (CSC) peuvent se localiser sur n'importe quelle zone des téguments,
particulierement sur les muqueuses (levre inférieure), le cuir chevelu, le pavillon de l'oreille,
les extrémités : mains, pieds, avant-bras, poignets, organes génitaux.

e Evolution
Les CSC ont une évolution rapide, un pouvoir envahissant local, régional et général important.

Les métastases se font par voie lymphatique ou sanguine.

3.2.8. Traitement
Il n’existe a ce jour aucun traitement contre 1’albinisme.
La prise en charge consiste a améliorer le confort de vie des personnes qui sont atteintes, a
prévenir et traiter les complications cutanées. Un suivi psychologique et un accompagnant

scolaire rendraient la prise charge des PAA plus complete.

3.2.8.1.  Traitement des complications cutanées

- Les Iésions bénignes : le traitement est basé sur la cryothérapie
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- Les lesions précancéreuses: Un traitement minutieux des lésions actiniques est
impératif. Elles sont prises en charge par la cryothérapie
- Les lésions cancéreuses : Ici une chirurgie exérése ou une chimiothérapie s’ impose.
3.2.8.2.  Traitement des troubles oculaires
e Intervention chirurgicale sur le strabisme et le nystagmus

En présence d'une position de blocage avec position anormale de la téte, une intervention
chirurgicale peut étre proposée. Elle vise a améliorer le « torticolis oculaire » en déplagant la
position de moindre nystagmus dans le regard de face mais ne permet pas d’améliorer de fagon

majeure la vision ou de faire disparaitre le nystagmus.

3.2.8.3.  Piste de traitement
A I’heure actuelle, il n’existe pas de traitement spécifique de I’AOC. L’identification des bases
moléculaires de I’AOC, permet une meilleure compréhension de sa physiopathologie avec

I’idée de proposer des thérapies ciblées. Des études cliniques sont en cours.

La nitisinone est une molécule utilisée dans le traitement de la tyrosinémie de type 1. Elle
inhibe une enzyme du catabolisme de la tyrosine et augmente les taux plasmatiques de la
tyrosine. Il a été¢ montré que 1’administration de nitisinone a des souris ayant une diminution de
I’activité tyrosinase entrainait une augmentation des taux plasmatiques de tyrosine et une
augmentation de la pigmentation avec une augmentation du contenu en mélanine dans les

Mélanocytes.

La L-DOPA constitue également une approche intéressante dans la correction des anomalies
visuelles en raison de son role majeur dans le développement rétinien mis en évidence chez la

souris albinos transgénique exprimant la tyrosine hydroxylase.

Des études animales ont par ailleurs montré 1’intérét de transfert de géne rétinien par virus
adéno-associé (VAA) qui peut augmenter le nombre de mélanosomes en améliorant le
développement de la rétine, et en limitant la dégénérescence des photorécepteurs, apportant de

nouvelles perspectives thérapeutiques potentielles d'albinisme.

3.2.8.4.  Photoprotection cutanée
La prise en charge doit souligner I'importance de la photoprotection. Pour minimiser le risque

de lesions cutanés, les individus doivent étre informés sur les méthodes de photoprotection :
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- port de vétements couvrant en coton (chemises a manches longues, pantalons longs) et

limitant le passage des UV, et les chapeaux a larges bords.

- la photoprotection horaire (planification des activités en plein air en dehors des heures ou le

soleil est le plus fort)

- utilisation des écrans solaires d’indice maximal contre les ultraviolets A et B pour les zones

exposeées et non couvertes par les vétements.

Une photoprotection efficace dés le plus jeune &ge permet de limiter le développement de
carcinomes cutanés. Une éducation thérapeutique des parents et des enfants atteints doit étre
entreprise pour réaliser une photoprotection adéquate (pour les UVB mais aussi les UVA qui
traversent le verre). A ’adolescence, I’éducation doit étre renforcée et une surveillance clinique
annuelle de dépistage de lésions précancéreuses et cancéreuses cutanées est recommandée.
est recommandé de prendre des précautions universelles contre I'exposition au soleil t6t dans
I'enfance, et tout au long de la vie, incluant la planification des activités en plein air en dehors
des heures ou le soleil est le plus fort, le port de vétements de protection pour couvrir la peau
autant que possible et I'utilisation de cremes solaires pour les peaux exposees.

3.2.8.5.  Protection solaire de la rétine
La photophobie est tres présente chez les patients ayant un albinisme, elle peut varier et peut-
étre séveére (photo dysphorie).
La prise en charge comprend : des verres correcteurs teintés, un chapeau couvrant (a large bord).
3.2.8.6. Conseil génétique
Le mariage consanguin doit étre limité. Toutes les formes d'albinisme non syndromiques ont
un mode de transmission autosomique récessif, le conseil génétique est donc possible. Les
couples ayant donné naissance a un enfant atteint d’albinisme doivent étre informés du mode

de transmission héréditaire et du risque de récurrence.
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4. METHODOLOGIE
4.1. Type et période d’étude

Il s’agissait d’une étude cas témoins nichée dans une cohorte de PAA suivies sur une période

de 3 ans et 6 mois allant du 23 ao(t 2018 au 8 mars 2022.

4.2.  Site de I’étude
La présente étude fut menée au sein de I’HDB. Créé par 1’Ordonnance n°2019-010/P-RM du
27 mars 2019 et ratifié par la loi n°2019-10/AN-RM du 9 aout 2019, I’HDB est situé dans la

commune 1V du district de Bamako plus précisement dans le quartier de Djicoroni para.

C’est une structure hospitali¢re publique spécialisée. Pour assurer une prise en charge effective

des affections, elle abrite plusieurs services qui sont entre autres :
- Le service de Dermatologie- Vénérologie ;

- Le service de Léprologie ;

- Le service de Kinésithérapie Réhabilitation ;

- Le service de Chirurgie plastique et d’Oncologie ;

- Le service de Chirurgie générale ;

- Le service d’Anesthésie- Réanimation- Urgences ;

- Le service d’Imagerie Médicale ;

- Le service d’Histopathologie cutanée ;

- Le service d’Analyses biomédicales.

Le service de Dermatologie assure la prise en charge de toutes les pathologies et conditions
dermatologiques y compris I’albinisme. Au niveau de ce service travaillent des dermatologues,
des médecins généralistes inscrits pour un diplome d’études spécialisées (DES) en
dermatologie-vénérologie, des eétudiants en médecine et des infirmiers (apprenants et

diplomés).

Ce service est composé d’un pavillon d’hospitalisation et de huit salles de consultation.
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» Pavillon d’hospitalisation
Le pavillon d’hospitalisation est subdivisé en quatre salles d’hospitalisation et contient 13 lits
au total répartit comme suit :

- Une salle réservée aux hommes de quatre lits

- Une salle réservée aux femmes de cing lits

- Une salle VIP de deux lits

- Une salle de chirurgie de deux lits
Les patients présentant des fonctions vitales défaillantes sont hospitalises au service de
réanimation dont les capacités ont été ameliorées avec la survenue de la pandémie de COVID-
19.

» Salles de consultation
Parmi les huit salles de consultation dont dispose ce service, une salle est réservée pour les
consultations de la thématique « albinisme » qui sont bihebdomadaires : mardi et jeudi.
La salle est munie :

- D’un lit de consultation pour la réalisation de 1I’examen clinique

- D’un Ordinateur disposant du logiciel Cinz@n pour la numérisation des renseignements

des patients déja rapportés dans le registre de consultation

4.3. Population d’étude
Cette étude a porté sur les PAA ayant consulté a ’'HDB du 23 aofit 2018 au 8 mars 2022.

4.4,  Criteres d’inclusion
Pour étre inclus dans cette étude, les PAA consultant a ’HDB au cours de la période d’étude
devaient :

- Etre atteintes de la forme AOC

- Définition des cas

Toutes les PAA présentant un diagnostic positif de kératose actinique et un carcinome confirmé

par les résultats de la biopsie.
- Définition des témoins

Toutes les PAA ne présentant pas de kératose actinique et pas de carcinome.
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4.5.  Critéres de non inclusion
Les personnes atteintes de la forme d’Albinisme Oculaire (AO) n’ont pas été incluses dans cette
étude.

4.6.  Echantillonnage
4.6.1. Technique d’échantillonnage

Notre échantillonnage était de type exhaustif. Toutes les PAA ayant consult¢ a ’HDB du 23
aolt 2018 au 8 mars 2022 et répondant a la définition des cas et des témoins ont été incluses.

4.6.2. Puissance de I’étude apostériori

Au cours de la présente étude nous avons procédé a un échantillonnage de tous les PAA
éligibles. La cohorte initiale était de 606 PAA, pour 1’étude cas-témoins, nous avons inclus au
total 551 PAA. Parmi ceux-ci, il y avait 136 cas et 415 témoins. La non utilisation des mesures
de protection (creme solaire et habitude vestimentaire protectrice contre les UV) a été
considérée comme 1’exposition. Ainsi, parmi les cas 64,4% (85/132) étaient exposés tandis que
chez les témoins 47,9% (193/403) étaient exposés. Avec une conception d’étude cas-témoins
sans appariement et un Odds Ratio de 2, la puissance de la présente étude selon la méthode

d’approximation normale de la fonction Puissance de Openepi est de 92,32%.

Puissance pour études cas-témoins non apparies

Entrez les données

Intervalle de confiance bilatéral (%) 95
Nombre de cas 136
Pourcentage d’exposition parmi les cas (%) 64 4
Nombre de témoins 413
Pourcentage d'exposition parmi les témoins (%) 479
Rapport de cotes 2
Puissance basée sur :

Approximation normale 92 32%
Approximation normale avec correction de continuite 90.72%

Figure 4 : Récapitulatif des valeurs pour le calcul de la puissance d’étude
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Source : http://www.openepi.com/Power/PowerCC.htm

4.7.  Conception de I’étude
La consultation était réalisée par un dermatologue. Il était assisté par un DES en dermatologie
et un étudiant en médecine. Les informations de chaque patient étaient répertoriées dans un

registre et sur le logiciel Access dans une base de données concue a cet effet.

Les consultations de la thématique « Albinisme » se déroulaient dans la matinée du Mardi et du
jeudi. Dés son arrivée, le patient ou son accompagnant (pour les enfants) donnait des
renseignements sur ses caractéristiques socio-démographiques. C’est ainsi que les variables
comme 1’age, le sexe, la résidence, 1I’occupation ont été collectées. Un numéro d’identification
unique était attribué a chaque PAA lors de sa premiere consultation. Ce numéro permettait de

le retrouver dans la base de données.

Apreés ’interrogatoire, I’examen clinique s’effectuait sur le lit de consultation. Sur le patient
dévétu, en décubitus dorsal puis facial, une inspection minutieuse était réalisée a la recherche

d’une quelconque I¢ésion cutanée. A la fin de I’examen clinique, un diagnostic était retenu.

Les Iésions précancéreuses ont été diagnostiquées cliniquement (tache jaune ou brune, grisatre
plane ou surélevée un peu rugueuse au palper) et n'ont pas été soumises a une biopsie. Les
1ésions ulcéreuses chroniques faisaient 1’objet d’une biopsie et la piéce était envoyée au service
d’histopathologie cutanée de I’HDB. Les résultats histopathologiques révélent I’existence ou

non d’un carcinome et le type en cause.

Les Iésions bénignes, les lésions précancereuses et les autres affections dermatologiques étaient
directement prises en charge. La conduite a tenir lorsque le diagnostic d’un carcinome était
retenu était la biopsie exérése en fonction du stade d’avancement. En cas de métastase le

traitement adéquat est initié¢ en collaboration avec le chirurgien oncologue de ’HDB.

4.8.  Description des variables utilisées
» L’age:

Par définition, 1’age est la durée écoulée entre la naissance d’un individu et une date donnée.

Dans notre étude, il s’agissait de 1’age révolu en années au moment de la collecte. Pour mieux
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apprécier chaque tranche d’age, nous les avons regroupés en quatre classes pour 1’analyse

descriptive et en deux classes pour les analyses de régression.

» Legenre:
Le genre s’explique comme l'identité personnelle sexuelle et sociale d'un individu. Il était
représenté par deux modalités a savoir le genre masculin et le genre féminin.

» La profession :
C’est une occupation déterminée dont on peut tirer ses moyens d'existence. Nous avons
regroupé les professions en deux groupes pour ’analyse multivariée. Les professions dont
I’exercice exposait nos participants aux rayons UV (éléve, agriculteur, ménagere, ouvrier,
vendeur) et celles dont I’exercice ne les exposait pas au rayons UV (commergant, agent de
santé, enseignant, employé de bureau).

> Larésidence :
La résidence désigne la demeure habituelle et fixe dun individu. Les participants de notre étude
étaient de provenances diverses. De ce fait, pour ’analyse multivariée, cette variable a été
codeée : en zone régionale (Ségou, Kayes, Koulikoro, Sikasso, Mopti, Tombouctou) et en zone
urbaine (Bamako). Les participants ne résidant pas au Mali (Burkina Faso, Guinée, Congo, Cote
d’ivoire), vu leur effectif assez bas, ont été éliminé. Ils n’étaient pas représentatifs de leurs pays
d’origine.

» Le statut matrimonial
L'état matrimonial 1égal désigne la situation conjugale d'une personne au regard de la loi. Dans
notre étude, nous 1’avons codé en célibataire et marié.

» Le nombre d’enfants de la fratrie
La fratrie désigne I'ensemble des fréres et sceurs d'une méme famille. Les classes de notre étude
étaient 1 a 3 enfants ,4 a 6 enfants, et plus de 7 enfants.

» Lalocalisation de la Iésion
Elle se réfere a la position anatomique de la Iésion sur le corps (visage, membre supérieur, tronc,
cou).

> Les lésions cutanées
Dans notre étude, pour I’analyse descriptive, le type de 1ésions cutanées était les éphélides, les
kératoses actiniques, les carcinomes. Pour 1’analyse multivariée, ces différentes 1ésions étaient
codées en deux modalités (oui ou non).

» Pathologies dermatologiques
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Elles font référence aux différentes affections dermatologiques (chéilite, eczéma, pyodermite,
acné, bourbouille, dermatite séborrhéique, teigne, folliculite, prurigo) observées chez les PAA

au cours de notre étude.
> Protection solaire

Dans notre série, 1’utilisation de mesure de protection était codée en deux modalités : oui ou
non. Le type de mesure de protection utilisé était les vétements et autres accoutrements
recouvrant (les chapeaux a bord larges, les lunettes, les chemises a manches longues) et les

écrans solaires.

4.9. Gestion et analyse des données

49.1. Gestion des données

Par rapport a la gestion des donneées, les informations ont été collectées a travers la base de
consultation de routine des PAA de ’HDB du 23 aout 2018 au 8 mars 2022. Ces données ont
été analysees a 1’aide du logiciel SPSS 25.0. Pour se faire, des étapes intermédiaires furent
nécessaires. En effet, dans le but d’épurer la base de données, nous avons saisi les données
manquantes disponibles dans le registre de consultation avant de corriger les inconsistances
entre le registre et la base. Ensuite, les données recueillies ont été extraites du logiciel Access
pour Microsoft Excel. Enfin, pour les adapter a nos besoins (indicateurs de nos objectifs
spécifiques) des recodages ont été faits avec la création de nouvelles variables.

4.9.2. Analyse des données

L’analyse des données a été faite en deux étapes.
» Analyse descriptive
L’analyse descriptive concernait :

- Les caractéristiques socio-démographiques qui étaient 1’age, le genre, la résidence, la
profession et le statut matrimonial ;

- La fréquence et la localisation des différentes lésions ;

- Le type de carcinome rencontré

- Les différents types de mesures de protection utilisés

» Analyse multivariée :
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Pour I’analyse des données, le logiciel d’analyse de données Statistical Package for Social
Sciences (SPSS 25.0) a été utilisé. Le test de Chi? de Pearson a été utilisé pour la comparaison
des proportions. Le seuil de significativité était de 0,05.

Du fait du manque de certaines données dans la base de données initiale, 1’étude de la variation
annuelle des fréquences des lésions cutanées cancéreuses et précancéreuses chez les PAA de
I’HDB a concerné les années 2019 et 2020

L’analyse de régression est une méthode statistique de modélisation des relations entre
différentes variables. La régression logistique binaire met en exergue la relation entre une
variable dépendante binaire Y et des variables explicatives continues ou catégorielles X1, X2,
Xn ; pour identifier la variation de Y en fonction des variables explicatives. Cette régression a
pour formule générale : logit [Variable dependante] = Bo + B1X1 + B2 X2 + -+ BnXn. Les
résultats sont exprimés en Odds Ratio (OR). Sont précisés, I’intervalle de confiance (IC= 95%)
et les valeurs de p.

Plus spécifiquement dans notre cas, dans notre modele, nous avons intégré les variables
indépendantes suivantes : 1’age, le genre, la zone de provenance, la profession, la présence
d’éphélides, I'utilisation d’une mesure de protection solaire. La variable dépendante était la
présence ou non de kératoses actiniques et de carcinomes (lIésions précancéreuses ou
cancéreuses).

La régression logistique binaire a été conduite avec la méthode de pas-a-pas descendante
(Backward). Pour optimiser la qualité de nos modeles, le rapport de vraisemblance a été mesuré
et les sujets dont les variables dépendantes (présence de kératoses actiniques, présence de
1ésions cancéreuses) comportaient des valeurs manquantes n’ont pas eté inclus dans les analyses

de régression.

4.10. Considérations éthiques
La présente étude a été approuvée par le groupe de chercheurs séniors de I’HDB avant son

initiation. Les principes de confidentialité des données ont été respectés. L’analyse a porté sur
des données de routine collectées au niveau du service de dermatologie pendant la période
d’¢étude. La base de données a été¢ anonymisée en utilisant des numéros d’identification uniques

et en supprimant les noms des patients.
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5. RESULTAS

La cohorte initiale était de 606 PAA, pour I’étude cas-témoins, nous avons inclus au total 551
PAA. La prévalence de lésions cutanées précancéreuses était de 21,2% (116/546) et celle des
cancers cutanés était de 9,2% (44/478). Les données collectées sont présentées comme suit :

5.1.  Description de la population d’étude

5.1.1. Caractéristiques sociodémographiques

60 56,4
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Figure 5: Répartition des personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie

de Bamako de 2018 a 2022 selon la tranche d’age

L age médian des participants de notre étude était de 13 ans avec 0 et 75 comme valeurs
minimales et maximales. La tranche d’age la plus représentée était celle de moins de 15 ans
[56,4% (333/591)].
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Tableau I: Répartition des personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de

Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022 selon le lieu de résidence

Résidence Fréquence Pourcentage
Bamako 245 47,6
Kayes 79 15,4
Sikasso 66 12,8
Koulikoro 60 11,7
Ségou 52 10,2
Mopti 10 1,9
Tombouctou 2 0,4
Total 514 100
Manquants 53

Au cours de notre étude, la majorité des patients provenaient de Bamako, soit 47,6 %
(245/514).

®Femme ®Homme

Figure 6: Répartition des personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie

de Bamako de 2018 a 2022 selon le genre

La sex-ratio était de 0,96 (289/303) et le pourcentage de femmes parmi nos participants était
de 51,2% (303/592).
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Tableau I1: Répartition des personnes atteintes d’albinisme suivies a 1’Hopital de

Dermatologie de Bamako de 2018 & 2022 selon la profession

Profession Fréguence Pourcentage
Eleve 159 45,2
Menagere 75 21,3
Agriculteur 33 9,4
Commerce 26 7,4
Etudiant 24 6,8
Employé de bureau 17 4,8
Ouvrier 10 2,8
Enseignant 5 1.4
Agent de santé 3 0,8
Total 352 100

Enfants : 236 ; Manquants : 18

Parmi les PAA incluses dans notre étude, 45,2% (159/352) étaient des éleves et 21,3%
(75/352) des menageéres.

Marié(e) - 18,3%

0 10 20 30 40 50 60 70 80 90
POURCENTAGE

SITUATION MATRIMONIALE

Figure 7: Répartition des personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie

de Bamako de 2018 a 2022 selon la situation matrimoniale

Les participants de notre étude étaient majoritairement célibataires 81,7% (484/592).
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5.1.2. Prévalence des lésions cutanées
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Figure 8 : Fréquence des types de lésions cutanées répertoriées chez les personnes atteintes

d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

La fréquence des éphélides était de 69,4% (396/571), celle des kératoses actiniques était de
21,2 % (116/546) et celle de carcinomes était de 9,2% (44/478).

5.1.3. Répartition des caractéristiques sociodémographiques en fonction des lésions

précancereuses ou cancereuses
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Figure 9: Répartition de la fréquence des lésions précancéreuses et cancereuses en fonction de
I’4ge des personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de

2018 a 2022

L’age médian de nos cas était de 22,7 ans tandis que celui de nos témoins était de 6,3 ans. La
tranche d’age de 16 a 30 ans représentait 50% (67/134) parmi nos cas contre 24,3% (98/404)

parmi nos témoins.
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Tableau I11: Répartition de la fréquence des Iésions précancéreuses ou cancéreuses en

fonction des caractéristiques sociodémographiques des personnes atteintes d’albinisme suivies

a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

o Cas Témoins .

Caracteristiques OR (IC a 95%)
n % n %

Genre
Féminin 62 46,3 214 52,7 1
Masculin 72 53,7 192 473 0,77 [0,52-1,16]
Total 134 100 406 100
N= 540 ; NR: 11 p=10,196
Profession
Non exposés aux UV 34 258 226 55,3 1
Exposés aux UV 98 74,2 183 44,7 0,28 [0.17 ; 0.44]
Total 132 100 409 100
N=541; NR :10 p=1073
Zone de Provenance
Zone urbaine 46 39,3 180 474 1
Zone rurale 71 60,7 200 52,6 0,72 [0,46-1,12]
Total 117 100 380 100
N= 497 ; NR :54 p=0,14

OR : odds ratio ; NR : non renseigné ;

Au cours de notre série, les patients de genre masculin représentaient 53,7% (72/134) chez les
cas contre 47,3% (192/406) parmi les témoins. La fréquence des PAA dont la profession les
exposait aux rayons UV étaient de 74,2% (98/132) chez les cas et de 44,7% (183/409) chez les
témoins. Le pourcentage des participants qui provenaient de zones rurales étaient de 60,7 %
(71/117) chez les cas contre 52,6% (200/271) chez les témoins.
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Figure 10: Cartographie de la fréquence des éphélides en fonction de la situation géographique

des personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a
2022

Source : https://d-maps.com/m/africa/mali/malil8.qif

La proportion de nos participants provenant de Sikasso présentant des éphélides était de 9,6%
(50/521) contre 1,7% (9/521) pour ceux provenant de Mopti.
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Figure 11: Cartographie de la fréquence des kératoses Actiniques en fonction de la situation
géographique des personnes atteintes d’albinisme suivies a 1’Hopital de Dermatologie de

Bamako de 2018 a 2022

Source : https://d-maps.com/m/africa/mali/malil8.qif

Parmi nos participants, le pourcentage de kératoses actiniques était de 8,1% (40/496) chez ceux
qui résidaient a Bamako et de 3,8% (19/496) chez ceux qui résidaient a Sikasso. Aucun cas de

kératoses actiniques n’a été répertorié a Tombouctou.
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Figure 12: Cartographie de la fréquence des lésions cancéreuses en fonction de la situation

géographique des personnes atteintes d’albinisme suivies a 1’Hopital de Dermatologie de
Bamako de 2018 a 2022

Source : https://d-maps.com/m/africa/mali/malil8.qif

La fréguence des Iésions cancéreuses parmi nos patients était de 2,3% (10/433) pour ceux
provenant de Bamako quand elle était de 1,6% (7/433) a Koulikoro et 0,9% (4/433) a Ségou.
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5.2. Mesures de protection

5.2.1. Notion d’utilisation de mesures de protection

= Non = Qui

Oui : utilisation de mesures de protection solaire

Non : Non utilisation de mesures de protection solaire

Figure 13: Répartition des PAA suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako en fonction

du statut d’utilisation au moins une mesure de protection solaire de 2018 a 2022

Pour un total de 566 PAA, 294 (51,9 %) n’utilisaient pas de mesures de protection contre les
rayonnements solaires.
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Figure 14: Distribution de la fréquence du type de mesures de protection utilisé par les PAA

suivies a ’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

Le type de mesure de protection le plus utilisé était les vétements recouvrant [247/272 (90,8%)].

5.2.2. Variation de la fréquence des Iésions cutanées précancéreuses ou cancéreuses

selon le statut d’utilisation des mesures de protection solaire

Tableau 1V: Variation de la fréquence des Iésions cutanées cancéreuses ou précancéreuses

selon le statut d'utilisation d'au moins une mesure de protection chez les personnes atteintes

d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

: . Cas Témoins .
Protection solaire OR (IC a 95%)
n % n %
Oui 47 35,6 210 52,1 1
Non 85 64,4 193 47,9 0,51[0,33-0,77]
Total 132 100 403 100
N=535 ; NR :16 p= 0,001
OR : Odds Ratio ; NR : Non Renseigné ;
49 -
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La fréquence des participants qui n’utilisaient aucune mesure de protection solaire était de
64,4% (85/132)] chez les cas lorsqu’elle était de 47,9% (193/403) parmi les témoins (Test Chi2
de Pearson, p=0,001).

5.3. Variation de la fréquence des lIésions cutanées précancéreuses ou
cancéreuses selon le nombre d’enfants de la fratrie
Tableau V: Variation de la fréquence des lésions cutanées précancéreuses ou cancéreuses selon
le nombre d'enfants de la fratrie au sein des personnes atteintes d’ Albinisme suivies a 1'Hopital

de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

Nombre d’enfants de la fratrie Cas Temoins

n % n %
l1a3 27 21,8 157 40,6
426 43 34,7 150 38,8
7aplus 54 435 80 207
Total 124 100 387 100
N=511; NR :40 109

NR : Non Renseigné

La fréquence des PAA issues d’une famille constituée de plus de 7 enfants était de 40,5%
(54/124) chez les cas contre 20,7% (80/387) chez les témoins. La différence de fréquence des
Iésions cutanées précancéreuses ou cancéreuses entre les groupes de nombres d’enfants était

supérieure a celle attendue au hasard (test Chi2 de Pearson, p= 107).
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5.4. Répartition des PAA suivies a ’Hopital de Dermatologie de Bamako

selon la présence de lésions dermatologiques

Tableau VI: Répartition des PAA suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako selon la

présence de Iésions dermatologiques de 2018 & 2022

L ésions dermatologiques Fréguence Pourcentage
Cheilite 51 29,2
Pyodermite 50 28,6
Bourbouille 16 9,2
Acné 14 8
Eczéma 14 8
Dermatite séborrhéique 11 6,3
Prurigo 10 5,7
Teigne 9 5,2
Total 175 100

Au cours de notre série, les lésions dermatologiques les plus représentées étaient les chéilites
et les pyodermites avec comme pourcentages 29,2% (51/175) et 28,6% (50/175).
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5.5.  Description des différentes Iésions cutanées

5.5.1. Localisation des lésions cutanées

NB : A noter que dans notre population d’étude, un individu pouvait présenter a la fois

plusieurs lésions cutanées sur diverses parties du corps.

Visage 96,9 % (384/396)
Cou 81,2 % (321/396)

Membre supérieur 91,4 % (362/396)

Tronc 44,9 % (177/396)

Figure 15: Localisation anatomique des lésions bénignes chez les personnes atteintes

d’albinisme suivies a ’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

Les lésions bénignes étaient plus fréquentes sur le visage [96,9% (384/396)] et les membres
supérieurs [91,4% (362/396)].
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Visage 65,4 % (76/116)
Cou 50 % (58/116)

-

) o
Tronc 15 % (18/116) # <

Figure 16: Localisation anatomique des lésions précancéreuses chez les personnes atteintes

Membre supérieur 92 % (107/116)

d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

Les lésions précancéreuses étaient majoritairement localisées sur les membres supérieurs
[92% (107/116)] et le visage [65,4% (76/116)].
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Visage 83,8 % (37/44)
Cou 27,3 % (12/44)

Membre supérieur 25 % (11/44)

Tronc 69,3 % (30/44)

Figure 17: Localisation anatomique des lésions cancéreuses chez les personnes atteintes

d’albinisme suivies a ’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

Au cours de notre étude, la fréquence des lésions cancéreuses était de 83,8 % (37/44) pour le
visage et de 69,3% (30/44) pour le tronc. A contrario, pour les zones comme le cou et les

membres supérieurs, elle était respectivement de 27,3% (12/44) et de 25% (11/44).
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5.5.2. Type de carcinomes

m Basocellulaire = Spinocellulaire = Basocellulaire et Spinocellulaire

Figure 18: Fréquence du type de carcinome présent chez les personnes atteintes d’albinisme

suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de 2018 a 2022

Le carcinome spinocellulaire était le plus représenté 74% (14/19). Les PAA présentant les 2

types de carcinome (basocellulaire et spinocellulaire) représentaient 10% (2/19) du total.
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5.6. Variation de la fréquence annuelle de 2019 & 2020 des cas de lésions

précancereuses ou cancereuses
Tableau VII: Variation de la frequence annuelle de 2019 a 2020 des cas de Iésions
précancéreuses ou cancéreuses chez les personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de

Dermatologie de Bamako de 2019 a 2020

Annees Cas Témoins Total

n % n % n %
2019 70 26,8 191 73,2 261 100
2020 30 23,8 86 76,2 126 100
N=548 ; p=0,51

En 2019, la fréquence des cas était de 26,6% (70/261) tandis que celle des témoins était de
73,2% (191/261). En 2020 la fréquence des cas était de 23,8% (30/126) lorsque celle des
témoins était de 76,2% (86/126). Ces différences de fréquences n'étaient pas statistiguement

significatives (p=0,510).
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5.7. Facteurs associés a la survenue des lésions précancéreuses ou
cancéreuses
Tableau VI1I: Facteurs associés a la survenue des lésions précancereuses ou cancéreuses

chez les personnes atteintes d’albinisme suivies a I’Hopital de Dermatologie de Bamako de

2018 a 2022

Facteurs OR ajusté I1C (95%0) Valeur de p
Tranche d'ages

Moins de 22 ans 1

Plus de 22 ans 4,26 2,58-7,1 <103
Présence d'éphélides

Non 1

Oui 2,79 1,41-554 0,0033
Profession

Non exposés aux UV 1

Exposées aux UV 2,36 1,43- 3,92 0,0008

Likelihood Ratio : 74,86

Un ajustement fut réalisé pour l'association de la présence d’éphélides, de 1’age et de la
profession.

Les PAA de plus de 22 ans étaient 4,26 fois plus susceptibles de présenter des Iésions
précancéreuses ou cancéreuses que les PAA agées de moins de 22 ans [ORa= 4,26 (2,58-7,1)].
Les PAA présentant des éphélides étaient 2,79 fois plus susceptibles de présenter des Iésions
précancéreuses ou cancéreuses que les PAA qui n’en présentaient pas [ORa= 2,79 (1,41-5,54)].
Celles exposées aux rayons UV dans le cadre de 1’exercice de leur profession étaient 2,36 fois
plus susceptibles de présenter des lésions précancéreuses ou cancéreuses que celles n’étant pas
exposées aux rayons UV [ORa= 2,36 (1,43-3,92)].

Toutes les associations entre la présence de Iésions cancéreuses et les différents facteurs
évoqués ci-dessus étaient statistiquement significatives.
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6. COMMENTAIRES ET DISCUSSION

Dans le but d’étudier la variation des fréquences et des facteurs associés a la survenue de lésions
cutanées précancéreuses ou cancereuses chez les personnes atteintes d’albinisme au sein de

I’HDB, nous avons mené une étude cas témoins nichée dans une cohorte de 2018 a 2022.

6.1. Les caracteristiques sociodémographiques

L’age médian des participants de notre étude était de 13 ans avec 0 et 75 comme extrémes. La
fréquence de PAA &geées de 0 a 15 ans était de 56,4%. Notre population d’étude était jeune et
pourrait étre représentative de la configuration de la population africaine qui est majoritairement
jeune [79].

L’age médian de nos cas était de 22,7 ans tandis que celui de nos témoins était de 6,3 ans. La
tranche d’age de 16 a 30 ans représentait 50% parmi nos cas contre 24,3% parmi nos témoins.
Bon nombre d’études réalisées en Afrique font état d'un taux plus élevé de lésions
précancéreuses et cancéreuses dans les tranches d'age les plus jeunes (moins de 25 ans). En
I’occurrence en Tanzanie et au Nigéria ou J Luande et al (1985) [38] et King R et al (2019) [80]
ne retrouvaient aucun patient exempt de lésions précancéreuses ou cancéreuses a plus de 20
ans. Sachant que ces Iésions sont invasives et mortelles, nous pouvons supposer qu’il y aurait
une diminution de I’espérance de vie des PAA di aux cancers cutanés. Cela reste une hypothese
et pour Daffirmer, une étude sur le taux de mortalit¢ des PAA est nécessaire.
Au cours de notre série, la sex-ratio était de 0,96. Les femmes représentaient 51,2%. Cette
valeur est similaire a celle de Amani C [25] dans son étude sur les plantes médicinales utilisées
pour la protection cutanée de 1’albinisme en 2019 rapportait une sex-ratio de 0,70. Cette
prédominance féminine pourrait s’expliquer par le fait que les femmes soient plus soucieuses
de leur apparence, de leur esthétique.

La majorité de nos participants provenaient de Bamako. Probablement parce que notre cadre
d’étude était ’HDB. Au Mali, cet hopital est le seul de la spécialité dermatologie. Bien que la
prévalence exacte de PAA soit méconnue, le mangue de personnels de santé qualifiés sur la
prise en charge effective des affections liées a cette condition et la distance a parcourir pour
accéder aux soins de santé restent un réel probleme de santé publique. Cependant pour palier a
ce probleme depuis 2015 au Mali, le concept de télédermatologie a été initie. Il est basé sur la

mise en relation de professionnels de santé en utilisant les technologies de 1’information et de
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la communication pour le diagnostic des affections dermatologiques et a permis a nos jours
I’implication de plus 88 centres de santé périphériques [81].

Les éleves étaient les plus représentés dans notre population (45,2%). Ces résultats sont
similaires a ceux de Gassama M, mais divergent de ceux de Simpara B dont les patients
provenant de zones rurales avaient comme professions majoritaires ménageres et cultivateurs.
La prépondérance d’¢leves est logique, notre population d’étude étant majoritairement jeune et

vivant en zone urbaine ou le taux d’alphabétisation est plus élevé.

6.2. La prévalence des Iésions cutanées précancereuses et cancéreuses

6.2.1. La prévalence des lésions cutanées précancéreuses

La prévalence de Iésions cutanées précancéreuses était de 21,2%. Cette prévalence est inférieure
a celle retrouvée dans d’autres études. Par exemple Ramos et al [2], dans son étude menée au
Brésil en 2021 sur 74 patients albinos rapportait une prévalence de lésions précancéreuses de
43%. Bien qu’ayant un échantillon plus grand, notre faible prévalence pourrait s’expliquer par
le caractere jeune de notre population. Effectivement, il est admis que le risque de survenue des
lésions précancéreuses accroit proportionnellement avec 1’age [82]. Cette faible prévalence
pourrait aussi s’expliquer par le fait que les PAA de notre population d’étude sont suivies
régulierement a ’HDB ou elles sont sensibilisées sur les méthodes de prévention des 1ésions

cutanées précancéreuses.

6.2.2. La prévalence des lésions cutanées cancéreuses

Les cancers cutanés sont rares sur la peau noire. Selon une étude de 5 ans menée par Dembélé
S [13] @ I’'HDB et au CHU point G sur les cancers cutanés chez des personnes normalement
pigmentées, une prévalence de lésions cutanées cancéreuses de 8,7% a été retrouvée. Dans notre
étude, nous avons retrouvé une prévalence de lésions cancéreuses (9,2%) supérieure a la leur.

Cela confirme I’influence de I'albinisme comme facteur de risque des lésions cutanées.

Néanmoins, la prévalence de Iésions cancéreuses (9,2%) était supérieure aux 2,2% et 4,6 %
rapportés respectivement au Mali [83] et en France [84], mais inférieure aux 12,4 % rapportés
au Togo [12], aux 25 % en Tanzanie [85] et aux 23 % en Afrique du Sud [86]. Cette nette

difference de fréquence peut étre due au caractére uni centrique de notre étude qui était centree
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sur I’HDB. Pour la conception de 1’étude Sud-africaine les associations, écoles, hépitaux et
cliniques ont été sollicitées pour référer a I’auteur toutes les PAA. Pour la réalisation des études
menées au Togo et en Tanzanie, des campagnes de consultations par des équipes mobiles
avaient été realisees a travers le pays touchant ainsi plusieurs localités surtout les zones rurales.
Cela met en lumiére la nécessité de multiplier les campagnes de consultations mobiles déja
organisées par les dermatologues maliens car ces zones rurales sont en général moins bien
desservies en termes de couverture sanitaires dans les pays sous-développés et les PAA qui y

vivent sont sujettes de discrimination et d’exclusion sociale.

6.3. La localisation des lésions cutanées

6.3.1. Les lésions précancéreuses

Dans notre étude, les lésions précancéreuses étaient majoritairement rencontrées sur les
membres supérieurs et sur le visage. Ces observations sont similaires a celles retrouvées en
Tanzanie par Lookingbill et al [85] et peuvent s’expliquer par le fait que les kératoses actiniques

se développent majoritairement sur les zones les plus exposées au rayonnement solaire [87].

6.3.2. Les lésions cancéreuses

Au cours de notre étude, les Iésions cancéreuses étaient principalement localisées sur le visage
(83,8%). Yakubu et al [88] au Nigéria dans leur étude intitulée « cancers cutanés chez les
albinos africains » retrouvaient une prédominance de CSC sur la téte et le cou (82%). Ces
observations similaires peuvent étre expliquées par le fait que la téte est la partie du corps
humain la plus exposée aux rayons solaire, entrainant des doses d’UV cumulatives élevées [82].

De plus, la peau du visage étant trés fine, la cicatrisation est plus difficile.

6.4. Les types de Iésions cancéreuses
Le pronostic du CBC (carcinome basocellulaire) est excellent s’il est pris en charge tot. Il ne
métastase que trés rarement contrairement au CSC (carcinome spinocellulaire) qui est souvent
associé a une dose cumulative élevée de rayon UV [89,90]. Parmi nos patients, le type le plus
représenté de cancer était le CSC (74%) bien que 10% présentaient a la fois les 2 types de
carcinome (basocellulaire et spinocellulaire). Cette prédominance de CSC a été retrouvée au
Mali en 2019 [83] (Gassama et al) et au Nigéria en 2009 [91] (Asuquo et al). En revanche, dans
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des études menées au Togo en 2019 [92] ( Saka et al) et au Breésil en 2021 [2] (Ramos et al), le
carcinome le plus fréquent était le CBC. Ces divergences pourraient étre dues a la différence
entre les conceptions des études. Le point commun retrouvé entre notre étude et les autres études
menées au Mali et au Nigéria est qu’elles ont toutes été réalisées en milieu hospitalier. Dans les
séries hospitalieres les patients diagnostiqués sont ceux qui se rendent a I’hopital. Le parcours
de soins des PAA étant difficile, trés peu d’entre eux ont le réflexe de faire des consultations de
routine ou méme de consulter pour la moindre lésion, les raisons pouvant étre le manque
d’information ou de ressources financieres et la peur des interventions chirurgicales. De ce fait,
le CBC étant typiquement indolore, les PAA qui en sont atteints seront peu susceptibles de se
présenter a I'hopital [93]. De plus, il peut étre confondu avec plusieurs affections cutanées
comme les naevus dermiques. L’ajout de la démoscopie au diagnostic des cancers de la peau
est nécessaire pour le dépistage précoce et I'exclusion des mimiques afin de guider les biopsies.
Les PAA doivent aussi étre ¢duquées sur I’auto diagnostic des 1ésions cutanées et sensibilisees

sur la nécessité du diagnostic précoce des cancers.

6.5. Facteurs associés a la survenue de lésions cutanées précancéreuses ou
cancéreuses

Dans notre étude, nous avons retrouvé que les PAA présentant des éphélides étaient 2,79 fois
plus susceptibles de faire des lésions précancéreuses ou cancéreuses que ceux qui n’en
présentaient pas. Cela différe des résultats retrouvés par Mouhari et al [12] au Togo et
Kromberg et al [94] en Afrique du sud. Dans ces séries, la présence d’éphélides s’est révélée
étre un facteur protecteur contre les Iésions cutanées précancéreuses ou cancéreuses. Les
éphélides sont des Iésions dues a I’exposition au soleil mais aussi a la génétique. Leur fréquence
varie en fonction des différents types d’AOC. N’ayant pas réalisé de phénotypage dans nos

séries respectives, nos observations peuvent étre difficiles a interpréter.

Du fait de la discrimination et de leur handicap visuel, les PAA sont moins susceptibles
d’arriver au bout de leur cursus scolaire/universitaire et rencontrent des difficultés a étre
employees [95]. Elles sont contraintes de travailler en plein air, accroissant exponentiellement
le risque de cancer cutané [96]. Les lésions cancéreuses sont invasives et mortelles pour les
PAA. Elles renforcent la stigmatisation et sont souvent présentes deés 1’age adulte. Pour réduire
la stigmatisation et permettre une meilleure insertion sociale des PAA, des campagnes de

sensibilisation de la population sur I’albinisme et les Iésions inhérentes doivent étre organisees.
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Dans notre serie, avoir plus de 22 ans et exercer des professions exposants aux rayons UV
étaient des facteurs de risques pour les Iésions précancéreuses ou cancéreuses. Le méme constat
a également été fait par Ramos et al [2] au Brésil en 2021. Cela traduit le rdle cumulatif de

I’exposition au soleil et I’imminence de I’usage des mesures de protection dés le bas age.

6.6. Utilisation de mesures de protection

La principale cause de survenue de lésions cutanées cancéreuses et précancéreuses est
I’exposition aux rayons UV [97]. Du fait du déficit en mélanine, les PAA sont plus exposes aux
effets néfastes du rayonnement solaire. Ainsi 1’utilisation de mesure de protection contre les
rayons UV reste le principal moyen de prévention contre le développement des lésions
précancereuses ou cancéreuses.
Bien qu’un réel effort de sensibilisation soit fait par les agents de santé et les différentes
associations de défense des droits des PAA, le réflexe de protection contre les rayons UV est
loin d’étre un acquis. Plus de la moiti¢ de nos participants (51,9 %) n’utilisaient pas de mesures
de protection solaire. Ce constat a également été fait par Konate | et al au Burkina Faso en 2018
et par MUKENDI Y et al au Congo en 2023 qui retrouvaient respectivement 64,5% et 55%.
L’Afrique étant un continent particulierement ensoleillé plus de la moiti¢ de I’année, cela
constitue un réel probleme de santé publique pour les PAA qui y vivent.

6.7. Variation annuelle de la fréquence des lésions précancéreuses ou

cancéreuses

Dans I’objectif d’étudier la variation annuelle de fréquences des lésions précancéreuses et
cancéreuses nous avons trouveé qu’en 2019, la fréquence des cas était de 26,6% tandis que celle
des témoins était de 73,2%. En 2020 la fréquence des cas était de 23,8% lorsque celle des
témoins était de 76,2%. Ces différences n'étaient pas statistiquement significatives. La
complétude des données en ce qui concerne les périodes de collecte n’étaient pas effective, ainsi
pour certaines années, le nombre de mois total ne correspondait pas aux 12 mois d’une année.

Les consultations des 12 mois étaient seulement répertoriées pour les années 2019 et 2020.

6.8. Forces et limites
Notre étude avait une bonne puissance (92,32%) et un échantillon conséquent. Elle a permis

d’avoir une meilleure compréhension de la complexité du parcours de soin des PAA, ainsi que
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des facteurs favorisant la survenue des complications invalidantes et mortelles liees a leur
condition. Sa principale force est que 1’équipe de consultation était dirigée par des
dermatologues.

Cependant, du fait du manquement de certaines données dans la base, il n’a pas été possible de
déterminer la variation annuelle de la fréquence des lésions cutanées cancéreuses et
précancéreuses chez les PAA de I’HDB. De plus, bien que nous ayons mis en évidence les
facteurs associés a la survenue de ces lésions, une étude de cohorte sur des PAA suivies sur une
période de 5 a 10 années permettrait de comprendre davantage le mécanisme de survenue des
Iésions cutanées précancéreuses ou cancéreuses en déterminant le temps d’apparition et

I’incidence de ces 1ésions.
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CONCLUSION

Les prevalences des lésions precancéreuses et cancéereuses chez les PAA étaient respectivement
de 21,2% et 9,2%. Ces lésions étaient localisées majoritairement sur le visage et les membres
supérieurs. Le type le plus rencontreé était le CSC. Les facteurs de risques aux lésions cutanées
précancéreuses et cancéreuses chez les PAA étaient la présence d’éphélides et 1’exercice d’une
profession exposant aux rayons UV et 1’age de plus de 22 ans.

En effet, les Iésions précancéreuses et cancéreuses surviennent des le plus jeune age chez les
PAA maliens et ont un réel impact sur leur qualité de vie. L'utilisation correcte de toutes les
mesures de protection solaire dés le bas age semble cruciale pour les PAA de Bamako. Par
conséquent, des interventions adaptées doivent étre élaborées et testées pour prévenir ces

Iésions cutanées et réduire I'exposition aux rayons UV du soleil.
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RECOMMANDATIONS

A la lumiére de tout ce qui précéde, nous formulons les recommandations suivantes :

» Aux autorités sanitaires

- Sensibiliser et éduquer des PAA a I’adoption des mesures de protection contre le soleil ;

- Suivies des PAA deés la naissance ;

- Prévenir et dépister précocement des cancers cutanes pour un meilleur pronostic ;

- Passer vers la numérisation en élaborant des bases de données fiables et exploitables ;

- Formation des agents de santé sur la prise en charge effective des Iésions inhérentes a
cette condition.

» Aux politiques

- Formation de plus de dermatologues ;

- Recensement des PAA dans le but d’avoir une prévalence nationale ;

> AIHDB

- Ajout du phénotypage au diagnostic de I’albinisme

- Ajout de la démoscopie au dépistage des Iésions cutanées.

> Aux PAA

- Procéder a I’auto dépistage des lésions cutanées ;

- Faire des consultations dermatologiques et ophtalmologiques réguliéres.

» Aux associations

- Eduquer aussi la population sur 1’albinisme pour prévenir la stigmatisation ;

» A la population

- Plus de tolérance, acceptation des singularités ;
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MINISTERE DE LA SANTE ET
MALI
DES AFFAIRES SOCIALES

HOPITAL

Tél.: (223) 20 22 51 31 - Fax: (223) 20 22 28 45
Site web : www.hdermbamako.ml

Numéro Dossier: .............

DOSSIER PATIENT ALBINOS

REPUBLIQUE DU

Un Peuple:Un But- GG

MEdECIN:....cvierrirrie e
Date inclusion : ................ Y S A
Li@U et
Identité
Nom : Profession Famille de :............
Prénom Provenance : ........cceeeveueennen. Nationalité..........
Date de naissance | ... Y J— [ Yo T3 Contact: ....coeuuueee.
Sexe Masculin Féminin Ethnie: .........cccovevvivecunnn.
Niveau d'instruction: | Non scolarisé primaire secondaire: supérieur
Statut Matrimonial | Mari¢  Célibataire : veuf(ve) ~ Divorcé(e) raison divorce
Antécédents

Grands parents Paternels Albinos oui non
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http://www.hdermbamako.ml/

Grand parents maternels

Albinos oui non
Pére Albinos oui non
Mere Albinos  oui non
Fratrie Nbre Enfant: ............... Nombre albinos : ........,
Autre Parents Albinos Non Si Oui ) PrECISEr e cieeeere et
Mariage Consanguin entre les Parents Oui Non

CLINIQUE

Signes Fonctionnels douleur sensation de brulure prurit
Durée d'évolution des symptémes .............c.ccu...... mois
Utilisation créme solaire Date :......./e.co./ eeu........ Lieu de dispensation : HDB AULre: ..
oui non
Modalité d'utilisation : chaque jour occasionnellement
Modalité de Protection: vétements : Chapeau : lunette de Soleil: Autres:
Examen
Ephelides Oui Non sioui:<5% 5-10% >10%
Erythéme Solaire Oui Non sioui:<5% 5-10% >10%
Keratose Actinique Oui Non sioui:<5% 5-10% >10%
Peau Rhomboidale Oui Non sioui:<5% 5-10% >10%
Cheilite Oui Non Nodule Oui Non
Ulcération: oui non Taille ...:.../.....cm Biopsie : oui non
Résultat Biopsie : CBC cSC Melanome
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SUITE EXAMEN

utiliser les signes suivants: érythéme solaire : + Ephélides: - kératoseactinique: K carcinome : o

Autres lésions cutanés : oui non SPECIfier i .o Autre affection dermatologique :......
TRAITEMENT
Azote quu/de Nombres Séances: . émo”ients AutI’ES: .......................................
Electrocoagulation

FEUILLE DE SUIVI
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Nouvelle(s) lésion(s) : Cheilite Oui Non

oui non
Kératose actinique:
Ephélides: Nombre :......ccueu.e..
Nombre : ................
CBC CSC: AULre e,
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FICHE SIGNALITIQUE
Nom : Diarra
Prénoms : Céline Béyira Alima

Titre de la thése : Etude des facteurs associés aux lésions cutanées précancéreuses et
cancéreuses chez les personnes atteintes d’albinisme de 2018 & 2022, au sein de I’Hopital de
Dermatologie de Bamako, Mali

Année de soutenance : 2023
Nationalité : Malienne

Lieu de dépdt : Bibliotheque de la Faculté de Médecine de Pharmacie et
d’Odontostomatologie du Mali.

Secteur d’intérét : Santé Publique-Dermatologie

Email : celinediarral@gmail.com

Résumé

L'albinisme est une maladie héréditaire autosomique caractérisée par l'absence ou la baisse de
production de mélanine, pigment qui colore la peau, les yeux et les cheveux. Les personnes
atteintes d'albinisme sont sensibles aux rayons ultraviolets et sont prédisposes aux lésions
cutanées précancéreuses ou cancéreuses. Cependant, peu de données existent sur
I'épidémiologie de ces affections en Afrique subsaharienne et particulierement au Mali. Notre
étude avait pour but de générer des données supplémentaires en vue d’améliorer les évidences
relatives aux connaissances épidémiologiques sur 1I’albinisme au Mali. Elle s’est aussi attelée a
étayer le parcours des soins des PAA et a identifier les déterminants de la survenue des lésions
précanceéreuses et cancéreuses chez les PAA au Mali.

Pour cela, nous avons mené une étude cas-témoins nichée dans une cohorte de 606 personnes
atteintes d’albinisme suivies a I'hdpital dermatologique de Bamako sur une période de 3 ans et
6 mois.

Sur les 606 PAA de la cohorte, 51,2 % étaient des femmes, 45,2% des éleves et 21,3 des
ménageres. L’age moyen était de 13 ans (0 a 75 ans). La prévalence des éphélides, kératoses
actiniques et carcinomes etaient respectivement 69,4%, 21,2 % et 9,2%. Le carcinome
Spinocellulaire était le plus représenté (74%). Plus de la moitié de nos participants (51,9 %)

n’utilisaient pas de mesure de protection. Les facteurs de risques a la survenue de lésions
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précancéreuses et cancéreuses €taient 1’exercice d’une profession exposant aux rayons UV
[3,22 (1,93-5,36)] et la présence d’éphélides [2,57 (1,31-5,01). Les facteurs protecteurs aux
Iésions cutanées précancéreuses et cancéreuses chez les PAA étaient I'dge de moins de 40 ans
[0,37 (0,16- 0,83)] et la présence de chéilite [0,32 (0,13-0,81)].

Les Iésions cutanées précancéreuses et cancereuses chez les PWA sont fréquentes et associées
a un risque cumulatif élevé de rayons UV. Par conséquent, des interventions adequates doivent
étre élaborées et testées pour prévenir ces lésions cutanées et réduire I'exposition aux UV du
soleil.

Mots clés : Albinisme, facteurs associés, cancer de la peau.
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Abstract

Albinism is an autosomal inherited condition characterized by the lack of melanin production
or reduction of the amount, the pigment that colors the skin, eyes and hairs and protects against
ultra violet radiation. People living with albinism (PWA) are susceptible to skin cancers.
However, few data exist on the epidemiology of these disorders in sub-Saharan Africa and
particularly in Mali.Our study aimed to generate additional data to improve the evidence base
for epidemiological knowledge of albinism in Mali. It also aimed to document the care pathway
of PWAs and to identify the determinants of the occurrence of precancerous and cancerous
lesions in PWAs in Mali.

We conducted a case-control study nested in a cohort of 606 people with albinism followed at
the dermatological hospital of Bamako over a period of 3.5 years.

Of the 606 AAPs in the cohort, 51.2% were women, 45.2% were students, and 21.3 were
housewives. The mean age was 13 years (0 to 75 years). The prevalence of ephelides, actinic
keratoses and carcinomas were 69.4%, 21.2% and 9.2% respectively. Spin cellular carcinoma
was the most represented (74%). More than half of our participants (51.9%) did not use any
protective measure. The risk factors for the occurrence of precancerous and cancerous lesions
were occupation exposing to UV radiation [3.22 (1.93-5.36)] and the presence of ephelides
[2.57 (1.31-5.01). Protective factors for precancerous and cancerous skin lesions in AAPs were
age less than 40 years [0.37 (0.16- 0.83)] and the presence of cheilitis [0.32 (0.13-0.81)].
Precancerous and cancerous skin lesions in PWAs are common and associated with high
cumulative UV risk. Therefore, tailored interventions must be built and tested for preventing
skin infections and reducing exposure to sun UV.

Keywords: Albinism, associated factors, skin cancer.
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Je donnerai mes soins gratuits a I’indigent et n’exigerai jamais un salaire au-
dessus de mon travail ; je ne participerai a aucun partage clandestin d'honoraires.
Admis a I’intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce qui s’y passe, ma langue
taira les secrets quime seront confiés et mon état ne servira pas a
corrompre les meeurs, ni a favoriser le crime.

Je ne permettrai pas que des considérations de religion, de nation, de race, de
parti ou de classe sociale viennent s’interposer entre mon devoir et mon patient.

Je garderai le respect absolu de la vie humaine dés la conception.

Méme sous la menace, je n’admettrai pas de faire usage de mes connaissances
médicales contre les lois de I’humanité.
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Que je sois couvert d’opprobre et méprisé de mes confréres sij’y manque.
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