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Negmﬁbmmatose Type 1, Trouble anxieux (1 a 6% des patients) et de troubles de la personnalité (3% des
Mentale, Trouble Neurocognitif patients) estobservée. Le risquesuicidaireestégalementaccru (4 fois plus

quedans la population générale).Les troubles de 1I’humeurbipolaires et
la schizophréniesontrares. L’altération de la qualité de vie observéedans
la NF1 sembleétreunfacteur important dansl’apparition deces troubles
psychiatriques. L’évaluation de celle-ci permettrait de définirune
population a risque. [1]
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Introduction:

La Neurofibromatosetype 1 touche 1 enfant / 3500, c’estuneMaladieautosomiquedominante, avec 50 % de
cassporadiques, & expressivité variable et pénétrancecompléte a I’dge de 8 ansvoire 5 ans, elletouchetoutes les
ethnies. La neurofibromatose de type 1 (NF1) estunemaladiegénétiquecaractérisée  par  son
importantehétérogénéitéclinique. Elle entrainediverses manifestations physiques (notammentdermatologiques,
oculaires), maisaussi des  troubles neuropsychologiquesdans 30a 70% des  cas. Si
I’efficienceintellectuelleestgénéralementpréservée, les difficultéspeuventtoucher a la fois les capacités de
traitementvisuo-spatial, les praxies, le langage oral, les apprentissagesou encore I’attention.[1,2].

Troubles psychiatriques

1 Donnéessur la recherchedocumentaire

Notre revue de la littératuremédicale se base surunerecherche avec le moteur de recherche PubMed a partir des mots
cléssuivants: neurofibromatosis, psychiatric disorders;behaviour; neurofibromatosis, psychology, depression. La
revue aetécomplétée par des référencesinclusesdans les articles initialementsélectionnés.

Les troubles psychiatriques chez I’enfantdans la NF1 sontpeudocumentés

2 Résultats de la recherchedocumentaire:

Les troubles psychiatriquessont plus fréquents chez les patientsatteints de NF1 quedans la population générale;33%
de comorbiditéspsychiatriques, tous troubles confondus, d’intensitémodérée a sévere plus quedans la population
générale.Les troubles psychiatriquesdans la NF1 sont variables d’un patient & Dautre. Les troubles les plus
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fréquentssont les troubles de I’humeur (Dysthymie: 21 %, dépression: 7 % des patients); les troubles
anxieuxounévroses (entre 1,5 et 6 % des patients) ; les troubles de la personnalité (3 % des patients) ; et I’abusou la
dépendance a I’alcool (entre 3 et 8 % des patients), la Mortalité par suicide estRRx4 par rapport & la population
générale [3].

Par rapport a la qualité de vie globale:moindrequeleurs pairs suite auxdifférentsfacteurs: 1’aspects physiques
(douleurs, complications dues a la NF1),émotionnels (anxiété, imprévisibilit¢ de la maladie, transmission a la
descendance), sociaux (visibilité de la maladie, image de soi) et cognitifs (difficultésscolaires, attentionnelles) [6].

3 Hypothesesétiopathogéniques des troublespsychiatrique:

En effet, les causes étiopathogéniques des troubles psychiatriques au cour de la neurofibromatose type 1
estmultifactoriellesselon les différents auteurs, selon les études on trouve les causes génétiquesexpliquées par un
déterminismegénétique, un génecodant pour le transporteur de la sérotonineproche du géne 17g11.2 codant pour la
neurofibrominea étérapporté, selonune perspective neurobiologique, les troubles mentauxseraitattribuables a une
cascade  moléculaireincluant  la  formation de  neurofibrillresinfluencant  des  mécanisme  de
neuroplasticitédans!’hippocampe via le circuit GABAergique. [5].

4 Profilneuropsychologique des patients dans la neurofibromatose de type 1:

4-1 Capacitésd’adaptationsociale:

Selon les populations étudiées le profilcognitif des patients estcaractérisé par un pourcentageélevé des patients
ayantunedéficiencemaiscepourcentageestrelativementfaible par rapport aux autres maladies génétiques, La majorité
des enfantsontune intelligencenormale, 4 a 8% de retard mental associé, ce retard estrarement grave ouprofond (QI
<50). [4]

4-2Traitementvisuospatialetpraxies:

Selon la littératurel’atteinte des capacités de traitementvisuospatialestobjectivéedesl’agepréscolaireen lien avec
uneatteinte des fonctionsexécutives (planification) plutétque des capacitésvisuospatiales, on trouveaussiuneatteinte
de la motricitéglobale et fine(Coordination, agilité, vitesse de course, équilibre, praxiesbuccofaciales etécriture)[4].

4-3Langage oral etapprentissages:

On note selon les différentssériesunefragilitérapporté du langage oral, versant expressifetréceptif avec uneatteinte de
la métaphonologie, le lexique et la dimension pragmatique du langage avec un pourcentage de: 20 a 75% des
troubles des apprentissages chez ’enfant de moins de 10 ans.[8].

4-4Mémoire:
Pas d’atteintespécifiqueretrouvée de faconstatistiquementsignificative, mémesi la question estdébattueconcernant la
mémoireépisodiqueverbale et non verbale

4-5Fonctionsexécutives:

Atteinteconsensuelle des fonctionsexecutives Globale: planification, inhibition, flexibilitémentale, mémoire de
travail rapportédesl’agepréscolaire, et aggravation au fil de ’autonomisation. Undépistageprécocerecommandé car
conséquencessurcompétencesmnésiques, capacitésd’apprentissage, traitementvisuospatial et praxies. [7]

4-6 Capacitésattentionnelles:

L’attentionsélective, soutenue, partagéeestparticulierementvulnérable, le TDAH estrapporté chez les patients
porteurs de la neurofibromatose type 1 dans 33 a 50% des cas, ainsi le trouble des fonctionsexécutivestoucheautant
les enfants avec TDAH que les autresenfants.

4-7 Cognition socialeetcomportement:

Description par les parentsrapportéspar la littérature:

1. Problemesémotionnels et de comportementexternalisés et internalisés

2. Enfant présenteuneinstabilitéémotionnelle, enfant en généralmoinsconsciencieux, moinsenclins a de
nouvellesexpériences, plus irritables, plus extravertis

3. Préoccupationpar la maladie

4. Sentiment d’étre différent et moquépouvantprovoquerun replisursoi et isolement
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Les difficultés de cognition socialesontl’identificationetla compréhension des étatsmentauxd’autrui (reconnaissance
des émotions + théorie de I’esprit)

Propositions thérapeutiques:

Médicamenteuses:

1. Méthylphénidate  (action  régulatricesur ~ les  réseauxdopaminergiques et  noradrénergiques):
effetcontroversémémesurl’attention

2. Lovastatine (pour réguler la neurotransmission du GABA): effetpartiel du traitementsur les capacités de
mémoire de travail, la mémoireverbaleet les problémes de comportementrapportés chez 1’adulte[10].

Psychothérapie

1. notamment au moment de I’annonce de la maladie
2. de complications somatiques

3. d’un projet parental

Remédiation cognitive

Conclusions:
Atteintespsychiatriquesetneuropsychologiques a I’instar de I’expressivité variable des troubles somatiques

Les éléments les plus probants:

1. Atteinte des fonctionsexécutives (avec leursconséquencessur les apprentissages, la mémoire, les praxies)

2. Possible atteinte de la cognition sociale. Elle restepeuétudiéebienque les patientsrapportentfréquemment des
difficultésd’interactionsociale au quotidien[9].
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