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Manifestations oculaires dans la neurofibromatose type 1 : à propos d’un cas. 
  
Opthalmic manifestations in neurofibromatosis type 1: a case report. 
 
Youssoufou Souley AS1*, Nouhou Diori A1, Laminou L2, Aboubacar Abdou M1, Amza A1. 
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Introduction : La neurofibromatose type 1 est une maladie à transmission autosomique 
dominante dont les manifestations cutanées et neurologiques sont les plus fréquentes. 
Les manifestations oculaires sont plus rares. L’objectif de cette étude était de rapporter 
un cas de la neurofibromatose type 1 avec une manifestation oculaire diagnostiquée au 
Niger. 
Observation : Il s’agissait d’un patient âgé de 33 ans chez qui l’examen clinique 
retrouvait des multiples nodules de Lish bilatéraux associés à des lésions 
dermatologiques à type des taches café au lait et des neurofibromes confirmant le 
diagnostic. La prise en charge consistait à une abstention thérapeutique et une 
surveillance régulière. 
Conclusion : La neurofibromatose de type 1 est une maladie systémique, 
l’ophtalmologue joue un rôle crucial dans le diagnostic dans la recherche du nodule de 
Lisch et rarement du gliome des voies optiques. 
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Introduction. Neurofibromatosis type 1 is an autosomal dominant disease with 
cutaneous and neurological manifestations being the most frequent. Ocular 
manifestations are rarer. The aim of this study was to report a case of neurofibromatosis 
type 1 with an ocular manifestation diagnose in Niger. 
Observation. This was a 33-year-old patient, clinical examination revealed multiple 
bilateral Lish nodules associated with milk coffee spots and neurofibromas, confirming 
the diagnosis. Management consisted of therapeutic abstinence and regular monitoring. 
Conclusion. Neurofibromatosis type 1 is a systemic disease, the ophthalmologist plays a 
crucial role in the diagnosis in the search for the Lisch nodule and rarely for the glioma 
of the optic pathways. 
 

Introduction 
La neurofibromatose type 1 (NF1) ou maladie 
de Von Recklinghausen est une maladie qui se 
manifeste par des taches café au lait et des 
neurofibromes [1]. C’est une des maladies 
génétiques les plus fréquentes [2]. Elle se 

transmet selon un mode autosomique 
dominant. Elle est caractérisée par une grande 
variabilité clinique [3]. À travers cette étude, 
nous rapportons le cas d’un patient dont le 
diagnostic de NF1 avec des manifestations 
oculaires et discutons avec la littérature.  
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Observation 
Il s’agissait d’un patient âgé de 33 ans qui 
consultait en ophtalmologie dans le cadre du 
suivi d’une neurofibromatose type 1 dont le 
début remonterait à environ 15 ans. A l’examen 
dermatologique, on notait des taches  café au 
lait ovalaires multiples aux limites nettes, sur le 
tronc et les membres de tailles variables allant 
de 5 à 40 mm (figure 1); des nodules multiples 
aux limites nettes, indolores, de consistances 
molles étendues sur tout le corps prédominant 
au niveau du tronc, de taille variable dont la 
plus grande se trouve au niveau de la région 
cervicale et mesure environ 3,5 cm dans son 
diamètre vertical et 1,5 cm dans son diamètre 
horizontal évoquant des neurofibromes (figure 
1).  
 

 
 
Figure 1 : un neurofibrome et des taches café au lait 
ovalaires multiples aux limites nettes, sur le tronc de 
tailles variables allant de 5 à 40 mm.  
 
A l’examen ophtalmologique des deux yeux, on 
trouvait une acuité visuelle à 10/10. L’examen 
des annexes était sans particularité. Au segment 
antérieur, on trouvait des lésions évoquant un 
nodule irien de Lisch (figure 2). Le segment 
postérieur était sans particularité. 

  
Figure 2 : nodule irien de Lisch     

 
Discussion 
La neurofibromatose de type 1 ou maladie de 
Von Recklinghausen est une des maladies 
génétiques les plus fréquentes [2]. Elle 
représente 95 % de l’ensemble des NF avec une 
prévalence d’environ un individu sur 4000, et 
une incidence d’environ une naissance sur 3000 
à 3500, avec une répartition mondiale 
homogène [4-5].  
Au Niger il n’existe pas des données estimant 
sa prévalence, jusque lors seulement huit cas 
ont été documentés et publiés récemment sous 
forme de deux séries de cas [6 ;7] d’où l’intérêt 
de notre publication. Le clonage positionnel de 
gène de NF1 a été identifié en 1990 [8]. Les 
signes cardinaux dermatologiques sont 
représentés par les taches café au lait ; les 
lentigines et neurofibromes, les taches café au 
lait généralement congénitales sont les 
premières manifestations cliniques 
apparaissent rarement après 2 ans, elles ont un 
teint marron plus ou moins foncé parfois à la 
limite de la visibilité et leurs contours sont nets.  
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Leur taille varie de 0,5 à 50 cm, mais la majorité 
d’entre elles mesurent moins de 10 cm. Les 
neurofibromes sont des tumeurs bénignes 
présentes le long des nerfs et des gaines 
nerveuses, ils sont présents dans plus de 90 % 
des cas après 16 ans, leur présence est un signe 
cardinal diagnostique de NF1 [1]. Notre patient 
présentait des taches café au lait ovalaires 
multiples sur le tronc et le membre de tailles 
variables allant de 5 à 40 mm, des multiples 
neurofibromes sur tout le corps prédominant 
au niveau du tronc, de taille variable dont la 
plus grande se trouve au niveau de la région 
cervicale. Laminou L au Niger avait rapporté 
dans sa série portant sur cinq patients, la 
présence des taches café au lait chez tous les 
patients. Sur le plan ophtalmologique, les 
manifestations cliniques sont les nodules de 
Lisch et le gliome des voies optiques, la fonction 
visuelle est conservée dans la majorité des cas 
[1]. Notre cas ne présentait que le nodule de 
Lish, sa fonction visuelle était conservée. A. 
Allali au Maroc dans une série de six cas avait 
retrouvé les nodules de Lisch chez tous ses 
patients [9] ; Laminou L, M Daou au Niger 
avaient rapporté la présence de nodule de Lish 
respectivement chez quatre cas sur six et trois 
sur trois de leurs patients [6 ;7] ; plusieurs 
autres auteurs avaient décrit ces mêmes types 
de lésions [10 ;11]. Le gliome des voies optiques 
est la tumeur intracérébrale la plus fréquente au 
cours de la NF1. Sa recherche dans un but 
diagnostique est rarement nécessaire [12 ;13]. 
Les dysplasies osseuses sont aussi des signes 
cardinaux de la neurofibromatose ; ce type de 
lésion était retrouvé chez un patient de la série 
de M Daou [7]. Cependant notre patient ne 
présentait ni le gliome de voies optiques ni les 
dysplasies osseuses. Les critères diagnostiques 
de la maladie ont été établis par la conférence 
de consensus du National Institute of Health, 
1988 [2] ;  ainsi le diagnostic de NF1 est retenu 
si deux ou plus des critères suivants sont 
trouvés : la présence chez un individu avant la 
puberté d’au moins six taches café au lait de 5 

mm dans leur plus grand diamètre et de plus de 
15 mm chez des individus pubères, au moins 
deux neurofibromes de n’importe quel type ou 
un neurofibrome plexiforme, des lentigines 
axillaires ou inguinales, un gliome optique, au 
moins deux nodules de Lisch (hamartomes 
iriens), une lésion osseuse caractéristique 
comme une dysplasie sphénoïde, un 
amincissement de la corticale des os longs avec 
ou sans pseudarthrose, un parent du premier 
degré atteint de NF1 suivant les critères 
précédents. Nous avons posé le diagnostic 
devant ces trois critères à savoir la présence de 
deux nodules de Lisch, de neurofibromes et de 
plus six taches café au lait. Le traitement de la 
NF1 est essentiellement symptomatique. 
Cependant, des avancées significatives dans la 
recherche nous permettent d’ouvrir 
raisonnablement des perspectives 
thérapeutiques à moyen et long terme [14]. 
Chez notre patient la prise en charge consistait 
à une abstention thérapeutique et une 
surveillance régulière devant la conservation de 
la fonction visuelle et l’absence des 
complications. 
 

Conclusion  
Les neurofibromatoses types 1 est une maladie 
de manifestation multi systémiques et dont la 
prise en charge nécessite une collaboration 
multidisciplinaire. L’ophtalmologue joue un 
rôle crucial dans le diagnostic dans la recherche 
du nodule de Lisch et rarement du gliome des 
voies optiques.  
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