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Epidermolyse bul_-euse joncti�nnelle léthale 
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RÉSUMÉ 

. Cinq cas d'épidermolyse bulleuse jonctionnelle léthale (Epitheliogenesis 
zmperfecta) ont été diagnostiqués au début de l'année 1989 dans deux races 
de cheval de trait en France. 

Les études anatomo-cliniques, ultra-structurales et génétiques montrent 
qu'il s'agit d'une affection héréditaire à déterminisme autosomal récessif 
analogue à l'épidermolyse bulleuse jonctionnelle léithale décrite par HERLITZ 
chez l'homme car le clivage de la jonction dermo-épidermique se situe au­
dessus de la basale, au sein de la Lamina lucida. Il s'agit des premiers 
cas de cette maladie décrits chez le cheval en France. 

Mots clés : Epidermolyse bulleuse jonctionnelle léthale - Cheval - Epithelio­
genesis imperfecta - Tare héréditaire. 

SUMMARY 

LETHAL JUNCTIONAL EPIDERMOLYSIS BULLOSA IN HEAVY HORSES IN FRANCE 

Five cases of junctional epidermolysis bullosa (Epitheliogenis imper­
fecta) have been diagnosed since the beginning of 1989 in two draught· 
horse breeds in France. Anatomo-clinical, ultrastructural and genetic studies 
indicate that it is an hereditary disease due to an autosomal recessive 
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gene similar to the lethal form of junctional epidermolysis bullosa descri­
bed by HERLITZ in the child, as the cleft of the dermo-epidermal junction 
is located under the basal membrane, in the Lamina lucida. These are 
the first cases of this disease described in France in the horse. 

Key words: Junctional epidermolysis bullosa - Horse - Epitheliogenesis 
imperfecta. 

L'épidermolyse bulleuse jonctionnelle léthale, plus fréquemment appe-
1lée Epitheliogenesis imperfecta, est une maladie connue depuis longtemps, 
tant chez l'homme que chez l'animal. C'est une affection héréditaire à 
déterminisme autosomal récessif dont le gène diffère selon l'espèce et 
même la race. Nous l'avons décrite pour la première fois en France chez 
les bovins charolais en 1986 (10). Nous en rapportons aujourd'hui cinq 
cas chez le cheval de trait, diagnostiqués dans les deux races françaises 
les plus importantes : Breton et Comtois. 

Notre étude a pour but d'une part de confronter cette affection avec 
les différents types d'épidermolyse bulleuse ou d'aplasie cutanée rencon­
trés dans les autres espèces et, d'autre part, de faire connaître l'existence 
de cette maladie totalement méconnue le plus largement possible afin 
d'éliminer progressivement les géniteurs mâles porteurs du gène. 

C'est dans le cadre d'une enquête sur les causes de mortalité des 
poulains dans le sud-ouest de la France, enquête commanditée par les 
Haras nationaux, que les premiers cas de cette maladie ont été mis en 
évidence. Entre le 11 mars et le 2 mai 1989, quatre cadavres de poulains 
acheminés vers le laboratoire départemental vétérinaire de Pau étaient 
porteurs de la tare. Trois d'entre eux étaient de race bretonne, le dernier 
étant un comtois. Par ailleurs, le laboratoire départemental du Jura reçut, 
le 24 avril de la même année, le cadavre d'un poulain comtois atteint de 
la même affection. 

ETUDE ANATOMO-CLINIQUE DES ANIMAUX 

PREMIER SUJET : 

Trait breton mâle, né le 11-03-89 dans la région de Dax (Landes), 
mort le 19-03-89. 

Symptômes: 

• Animal incapable de se tenir debout. Perte des sabots postérieurs 
48 heures après sa naissance, et des antérieurs à l'âge de 3 jours. 

Lésions: 

• Aplasie cutanée au niveau des bourrelets unguéaux, jarrets, gras­
sets, genoux et coudes ainsi que sur une partie des quatre canons. Le 
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derme était recouvert d'une sérosité séchée donnant un aspect cartonné 
aux lésions. 

• Dépilations sur le pourtour postérieur de l'œil gauche, de la partie 
antérieure du chanfrein et des naseaux. 

• Erosions et ulcères sur les gencives supérieures et inférieures. 
Ulcère ovale de 8 X 3 cm environ à la face inférieure de la langue. 

DEUXIÈME SUJET : 

Trait breton mâle, né le 30-03-89 à Bidache (Pyrénées-Atlantiques), 
mort le 01-04-89. 

Lésions: 

• Zones dépilées laissant apparaître une peau cartonnée sur les 
pâturons, les boulets, les genoux et les coudes aux membres antérieurs, 
sur les jarrets et les cuisses ainsi que le grasset droit en ce qui concerne 
les membres postérieurs. 

• Ces mêmes lésions se rencontraient entre la queue et l'anus. 

• Début de décollement des sabots antérieurs. 

• Ulcère de 1/2 cm de diamètre sur la face inférieure de la langue. 

TROISIÈME SUJET : 

Trait comtois femelle, née le 23-04-89 à Mirebel (Jura), euthanasiée 
le 24-04-89. 

Lésions: 

• Présence d'ulcères de 5 à 10 cm de diamètre à la face interne des 
genoux et des jarrets et de 0,5 à 1 cm sur le chanfrein. Ces lésions 
étaient recouvertes de sérosité séchée donnant l'aspect d'un revêtement 
parcheminé. Décollement du sabot au niveau du sillon unguéal de l'un 
des membres. 

• Ulcères superficiels relativement symétriques sur les gencives maxil­
laire et mandibulaire, le voile du palais et les bords latéraux de la langue : 
ces lésions étaient parfois bordées d'un fin bourrelet blanc mettant à jour 
un tissu dermique rosé, légèrement granuleux. Une pasteurelle et un coli­
bacille ont été isolés à partir du foie et de la moelle osseuse. 

QUATRIÈME SUJET : 

Trait comtois mâle, né à Angaïs (Pyrénées-Atlantiques) le 26-04-89 
à 4 heures, mort le même jour à 15 heures. 
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Lésions: 

• Membre antérieur droit: perte du sabot, agénésie cutanée jusqu'au 
genou. Membre antérieur gauche : mêmes lésions, mais seule la partie 
postérieure du sabot était décollée et était tombée. Membre postérieur 
gauche : aplasie cutanée jusqu'au tibia. Membre postérieur droit : aplasie 
cutanée sur le boulet et le canon. Dépilations sur fa pointe du grasset. 

• Présence de larges ulcères de 7 à 8 cm de long et de 2 à 3 cm
de large sur les bords latéraux et la face inférieure de la langue. Les 
gencives maxillaire et mandibulaire présentaient également des ulcères, 
mais ils étaient plus petits ; ils s'étendaient en arrière jusqu'aux molaires. 
Ces mêmes lésions se rencontraient sur la face interne de la joue gauche, 
en regard des lésions gingivales. 

Des photographies en couleurs des lésions de cet animal sont parues 
dans le n° 123 (juillet-août 1989) du « Point Vétérinaire». 

CINQUIÈME SUJET : 

Trait breton femelle, née le 24-04-89 à Arros-Nay (Pyrénées-Atlan­
tiques), morte le 01-05-89. 

Lésions: 

• Aplasie cutanée au niveau des canons postérieurs, des jarrets et 
des grassets, des coudes et des genoux. 

CINQUIÈME SUJET : 
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DISCUSSION 
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jonctionnelle létale décrite par HERLITZ chez l'homme (9, 11), par 
DUNSTAN et coll. chez le chien (7) et par certains d'entre nous chez les 
bovins ( 10). Elle est à distinguer de l'épidermolyse bulleuse jonctionnelle 
atrophiante non létale décrite également chez l'homme par Hintner WOLFF 
dans laquelle on trouve, associées, des anomalies dentaires (9). Il semble­
rait que ce type d'épidermolyse bulleuse soit à rapprocher de celui observé 
chez le cheval par DuBIELZIG et coll. qui ont décrit une dysplasie den· 
taire concominante de l'aplasie cutanée (6). 

L'affection est classiquement décrite comme létale. Très généralement, 
les animaux meurent de septicémie lorsque les lésions sont peu impor­
tantes, ainsi que nous l'avons observé dans le troisième cas rapporté ici 
où l'on a pu isoler une pasteurelle et un colibacille dans la moelle osseuse 
et dans le cinquième cas où un colibacille fut mis en évidence dans tous 
les viscères (cerveau compris) ainsi que dans les articulations. 

Tous les auteurs s'accordent sur le fait qu'il s'agit d'une tare hérédi­
taire, due à la présence d'un gène autosomal récessif à l'état homozygote 
chez l'animal atteint et transmis par des parents hétérozygotes phénotypi­
quement normaux. Nos études généalogiques, spécialement celles concer­
nant le cinquième cas, quoique incomplètes, les cahiers de monte n'étant 
réellement tenus à jour que depuis quatre ou cinq ans, sont en accord 
avec cette thèse. 

En conclusion, cette affection relativement méconnue dont nous 
rapportons ici les premiers cas en France ne serait peut être pas si rare 
que l'on a bien voulu le croire. Si tel était le cas, le seul remède consis­
terait en l'élimination des géniteurs porteurs du gène, spécialement les 
mâles des centres d'insémination. 
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