                  

Faire le diagnostic d’une Homocystinurie est parfois difficile, et l’errance diagnostique fait encourir un risque à ces patients qui peuvent présenter des complications vasculaires sévères. Certains cas cliniques diagnostiqués tardivement, après 9 à 25 ans d’évolution dans certains pays, en témoignent. 

Le Groupe Homocystéine France souhaite vous faire partager les communications sur des cas d’Homocystinurie diagnostiqués avec retard. Elles ont été présentées et discutées  lors des XIèmes Journées Nationales Homocystéine (Nice Octobre 2006). Nous souhaitons ainsi aider à un diagnostic plus précoce de cette affection métabolique génétique autosomique récessive, qui est classiquement symptomatique dès l’enfance.

En effet, il existe des SIGNES D’ALERTE, certes inconstants, mais qu’il faut  rappeler pour pouvoir les reconnaître et évoquer le diagnostic plus précocement. Ceci assurera un meilleur devenir à ces patients, et permettra aussi une amélioration clinique 
spectaculaire  sous traitement.



SIGNES D’ALERTE INCONSTANTS 

devant  faire évoquer un diagnostic d’Homocystinurie 

1. Signes OCULAIRES :

a. Myopie précoce

b. Cataracte précoce

c. Luxation ou translocation ectopie du cristallin

2. Signes MORPHOLOGIQUES / SQUELETTIQUES :

a. Aspect marfanoïde

b. Arachnodactylie

c. Ostéoporose

3. Signes VASCULAIRES

a. Accident vasculaire cérébral précoce

b. Thromboses veineuses précoces

c. Infarctus du myocarde

d. Artérites

4. Signes PSYCHIATRIQUES (résistants aux traitements habituels):

a. Structure psychotique, hallucinations

b. Trouble de l’humeur et du comportement (violence physique)

c. Trouble obsessionnel compulsif

d. Retard mental, Démence



IL EST RECOMMANDE DE RECHERCHER UNE HOMOCYSTINURIE 
AU COURS DU BILAN ETIOLOGIQUE DES CAS SUIVANTS :

       ► Premier AVC chez l’enfant

► Ectopie du cristallin

► Retard mental, troubles de l’humeur et du comportement
► Antécédent familial d’hyperhomocystéinémie sur enquête familiale

       ► Thrombophilie constitutionnelle
