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Résumé

Le déficit en facteur VIl est trés rare, sa prévalence
est estimée a 1/1000000. Sa transmission est
autosomique récessive. L'expression peut aller de la
simple épistaxis a I'hémorragie cérébrale. Nous
rapportons une découverte fortuite d'un cas d'un
enfant issu de parents consanguins du premier
degré, suite a la réalisation d'un bilan préopératoire
pour une amygdalectomie. Le bilan biologique a
montré un taux de prothrombine bas et un temps
de céphaline activée (TCA) normal. Un bilan de la
coagulation a montré un déficit isolé en facteur Vil
évalué a 28%. A travers cette observation, nous
soulignons la rareté de ce trouble, la révélation
fortuite et le réle de la collaboration clinicien-
biologiste pour un bilan biologique raisonné.

English abstract

Factor VIl deficiency is very rare, with an estimated
prevalence of 1/1000000. It is transmitted in an
autosomal recessive pattern. Symptoms can range
from epistaxis up to cerebral hemorrhage. We here
report the case of a child, born to first degree
parents, fortuitously diagnosed with factor VIl
deficiency on the basis of pre-operative assessment
for tonsillectomy. Laboratory tests showed low
prothrombin ratio and normal activated partial
thromboplastin time. Coagulation tests showed
isolated factor VII deficiency 28%. This study
highlights the rarity of this disorder, its fortuitous
discovery and the need for a closer collaboration
between clinicians and biologists to determine the
best laboratory testing strategy.
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Introduction

Le déficit congénital en facteur VIl ou maladie
d'Alexander est un trouble héréditaire de Ia
coagulation tres rare, sa prévalence est estimée a
1/1000000 et sa transmission est autosomique

récessive [1, 2]. L'expression clinique peut aller de
la simple épistaxis a I'hnémorragie cérébrale [1, 2].
Nous rapportons dans notre observation une
révélation fortuite d'un déficit en facteur VIl et
nous discutons les particularités clinico-biologiques
de ce rare déficit en soulignant le role de la
collaboration clinicien-biologiste et du bilan
biologique raisonné et de son interprétation en
tant que révélateur diagnostique pour orienter le
clinicien vers ce déficit.

Patient et observation

Il s'agit d'une fille dgée de 10 ans, issue d'un
mariage consanguin, sans antécédent pathologique
particulier, qui présente depuis 3 ans des angines a
répétition a raison de 7 épisodes en 12 mois ce qui
pousse le médecin otorhinolaryngologie (ORL) a lui
proposer une amygdalectomie et un bilan
préopératoire est prescrit avec une numération de
formule sanguine (NFS), un groupage et un taux de
prothrombine. Le bilan biologique montre un
hémogramme normal et un taux de prothrombine
bas a 52% devant ce taux de prothrombine (TP) bas.
L'ORL a demandé un recontréle une deuxieme et
une troisieme fois et le résultat était de 56% et 54%
respectivement et suite a ce résultat I'ORL a
adressé l'enfant pour avis du cardiologue. Une
collaboration entre le cardiologue, le pédiatre et le
biologiste est entamée afin de trouver une
explication a ce TP bas et ainsi nous avons réalisé
tout d'abord une numération de formule sanguine
(NFS) qui a montré un hématocrite normal de 43%,
ce qui élimine que ce TP bas est d( au mauvais
ajustement du volume de citrate selon
['hématocrite. Puis nous avons réalisé un TCA, un TP
et un dosage du fibrinogene, le TCA est normal de
32 secondes (témoins : 30 secondes), le TP bas est
a 58% et le fibrinogene est normal a 3,47 g/I. Un TP
bas associé a un TCA normal permet de nous
orienter vers une anomalie de la voie exogéene de
I'hémostase et ainsi un dosage chronométrique du
facteur VIl est réalisé, objectivant un déficit en ce
dernier avec un taux de 28% (normal : 58 a 115%).
Devant ces résultats le déficit en facteur VII est
retenu.
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Discussion

Le déficit en facteur VIl est un trouble tres rare de
I'hnémostase autosomique récessif [3]. Sa
prévalence est estimée a 1/1000000 [1, 2]. Sa
prévalence est plus élevée dans la population issue
du mariage consanguin [3] ce qui est le cas de notre
patient issu d'un mariage consanguin au premier
degré. Des saignements sévéres sont rares chez les
patients dont le taux sanguin de facteur VIl est
supérieur a 10% de la norme, bien que certains
patients asymptomatiques présentent un taux
sanguin tres bas du facteur
VIl [4]. Notre patient avait un taux bas de 28% du
facteur VIl et asymptomatique sans antécédent
d'accident  hémorragique. Les symptomes
communs incluent la ménorragie (78%), I'épistaxis
(58%), le saignement des gencives (38%), le
saignement  gastro-intestinal (17%) et le
saignement intracranien (2%) [5]. Chez les patients
hétérozygotes, la plupart des saignements
surviennent aprés des interventions chirurgicales
ou lors de situations sujettes a des saignements
telles qu'une grossesse [6]. La plupart des
saignements peuvent survenir non seulement dans
les mutations homozygotes mais aussi dans les
mutations  hétérozygotes et hétérozygotes
composites. En fait, 20% des personnes présentant
des mutations hétérozygotes présentent ces
symptomes [5].

Le diagnostic positif repose sur des éléments
biologiques [7, 8] notamment un temps de Quick
allongé évoquant une anomalie de la voie exogene
et un temps de céphaline kaolin (TCK) normal
assurant une intégrité de la voie endogéne. La
confirmation est apportée par le dosage du facteur
VII. La forme homozygote se définit par un taux de
proconvertine anormalement bas inférieur a 10%,
alors que la forme hétérozygote se définit par des
taux a la limite inférieure du taux normal du facteur
VIl [9, 10]. Tel est le cas de notre patient qui est
probablement hétérozygote. L'intérét du dépistage
familial permet de diagnostiquer aussi bien les
formes homozygotes que les formes hétérozygotes
qui peuvent rester asymptomatiques dans la

majorité des cas, tel le cas de notre patient comme
ils peuvent manifester un syndrome hémorragique,
ainsi, ce dépistage permet d'établir une stratégie de
prévention et de surveillance. Lorsqu'une
intervention chirurgicale est programmée, des
injections prophylactiques sont indiquées : 20 a 30
mg/kg de facteur VIl sont administrés en
préopératoire et 5 a 10 mg/kg toutes les 4 a 6h en
postopératoire pendant 5 a 10 jours [11, 12]. En cas
de saignements graves et répétitifs, un traitement
au long cours par 2 injections par semaine a été
proposé par certains auteurs [13]. Dans le cas de
notre observation, il s'agit d'un déficit en facteur VII
découvert  fortuitement lors d'un  bilan
préopératoire pour une amygdalectomie.

Conclusion

Le déficit en facteur VII est un trouble héréditaire
de I'hémostase rare pouvant mettre en jeu le
pronostic vital. Un bilan d'hémostase a minima qui
repose sur |'association d'un TP bas et d'un TCA
normal permettra d'orienter vers une anomalie de
la voie exogéne de I'hémostase et le dosage du
facteur VIl permettra au clinicien de faire la
distinction et de poser diagnostic de certitude du
déficit en facteur VII. A la lumiére de cette
observation nous soulignons aussi : la révélation
fortuite, le role de la collaboration clinicien-
biologiste pour un bilan biologique raisonné et la
rareté de ce trouble.
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