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Pseudo-xanthome élastique 
péri-ombilical (PXEP)

• PXE: maladie génétique rare AR du tissu conjonctif, liée à une mutation 
du gène ABCC6, avec atteintes cutanée, ophtalmologique, digestive, 
rénale et cardio-vasculaire dont HTA (1/4 des cas)

• PXEP= forme rare acquise de PXE héréditaire: (1,2,3)
- Femme africaine de plus de 50 ans, obèse et multipare, en période péri-

ménopausique
- Facteurs traumatiques abdominaux
- Lésions cutanées typiques de PXE limitées à la région péri-ombilicale
- Pas de contexte familial
- Troubles du métabolisme phospho-calcique associés
- Elimination trans-épithéliale des fibres élastiques calcifiées
- Rareté des complications systémiques (ophtalmologiques++)
- Forte prévalence des complications cardio-vasculaires et rénales

• Association fréquente du PXEP à une HTA (3/4 des cas publiés) dont 
la physiopathologie reste méconnue

(1) Kumar, Dermatol Online J 2016, (2) Budania, Int J Dermatol 2012, (3) Bressan An Bras Dermatol 2010  



Cas clinique
• Mme D, 66 ans, malienne
• Poussée HTA sévère (PA 270/110 mmHg) dans un contexte d’HTA 

ancienne négligée
• Papules kératosiques jaunâtres confluentes péri-ombilicales apparues 

progressivement dans les suites de ses 9 grossesses
• Biopsie cutanée: épaississement, fragmentation et calcification des 

fibres élastiques au sein du derme réticulaire évocateur de PXE



Cas clinique
• Pas d’antécédents familiaux de PXE connus, pas d’atteinte 

évocatrices de PXE ophtalmologique, digestive, rénale ou cardiaque
• Bilan vasculaire:

- Athérome calcifié modéré de l’aorte et ses branches, sans atteinte occlusive
- Calcifications artérielles rénales ostiales non sténosantes; rénine normale
- Pas d’athérosclérose ou médicalcose des TSA et des AMI



Cas clinique
• Pas de causes secondaires d’HTA identifiée

• Retentissement de l’HTA:
- Rétinopathie hypertensive chronique
- HVG modérée
- Pas d’atteinte rénale
- Rigidité aortique (VOP 13 m/s)

• Bilan métabolique: hypercholestérolémie, bilan phospho-calcique normal

• PA finalement contrôlées sous quadrithérapie
ARA2, inhibiteur calcique dihydro-pyridine, diurétique thiazidique, béta-bloquant

• Recherche génétique:
Mutation 3715T>C (p-Tyr1239His) à l’état hétérozygote
Mutation 3871G>A (p.Ala1291Thr) à l’état hétérozygote
Confirmant le diagnostic de PXE héréditaire (double hétérozygotie) (4)
1ère description dans les cadre d’un PXEP

(4) Plomp Am J Med Genet Part A 2010



Discussion

• Physiopathologie de l’HTA en cours du PXE(P…)
- Réno-vasculaire++ par sténoses calcifiées des artères rénales
- Médiacalcose mais pas de rigidité aortique dans une étude (4)
- Rôle de l’atteinte occlusive micro-vasculaire?

• Dans ce cas de PXEP: rigidité aortique, probablement favorisée par 
l’âge, les facteurs de risque cardiovasculaire, et un possible 
remodelage de la paroi aortique d’origine génétique

• 1ère description d’une mutation de 2 allèles du gène ABCC6 au cours 
d’une forme typique de PXEP
PXEP=probable forme modérée et limitée de PXE dont l’atteinte 
cutanée est favorisée par les traumatismes abdominaux

(4) Germain DP et al. Arterioscler Thromb Vasc Biol 2003;23:836
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Conclusion

• Nous rapportons ici un cas de PXEP associé à une HTA sévère 
résistante, sans atteinte cardio-vasculaire sévère occlusive typique, 
mais avec une atteinte modérée des organes cibles
La physiopathologie de l’HTA semble faire intervenir essentiellement la 
rigidité aortique

• Nous décrivons pour la première fois l’existence d’une mutation de 2 
allèles du gène ABCC6 dans une forme typique de PXEP


