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LE CAS CLINIQUE DU MOIS
Maladie de Rendu-Osler et malformations artério-

veineuses pulmonaires chez l’enfant

IntroductIon

La maladie de Rendu-Osler ou télangiecta-
sies hémorragiques héréditaires (HHT) est une 
dysplasie vasculaire constitutionnelle dont la 
fréquence est estimée à 1/5.000-1/8.000. Elle 
est transmise selon un mode autosomique 
dominant avec une pénétrance variable. Elle 
se caractérise par des épistaxis chroniques, des 
télangiectasies cutanéo-muqueuses et viscé-
rales et des malformations artério-veineuses. 
Nous illustrons cette maladie en rapportant 
deux cas pédiatriques.

PrésentatIon clInIque

La patiente n° 1, âgée de 10 ans, est adres-
sée pour mise au point d’une polycythémie 
(hémoglobine à 16,4 g/dl, hématocrite à 50 %), 
associée à une cyanose des extrémités et à un hip-
pocratisme digital. Elle présente également des 
épistaxis fréquentes, spontanées et nocturnes, à 
raison d’une fois par semaine depuis l’âge de 
4 ans. Elle n’a pas d’autres plaintes et pratique 

régulièrement des activités sportives sans dif-
ficultés. Le père souffre aussi d’épistaxis ainsi 
que d’une éruption maculaire érythémateuse 
sur le tronc, sans que le diagnostic de maladie 
de Rendu-Osler ait été confirmé. L’examen 
clinique de la patiente montre la présence de 
4 télangiectasies sur les mains et un hippocra-
tisme digital franc. La saturation transcutanée 
en oxygène est abaissée à 85 %. L’auscultation 
cardio-pulmonaire est normale. Le scanner 
thoracique démontre la présence de plusieurs 
malformations artério-veineuses pulmonaires 
(MAVP), situées bilatéralement et de volume 
variable. Toutes les MAVP sont de type simple, 
avec l’artère nourricière et la veine de drainage 
correspondante. La plus volumineuse est située 
au niveau du lobe supérieur droit et mesure 
25 mm de diamètre (Figure 1). Les échogra-
phies cardiaque et abdominale sont normales 
et l’IRM cérébrale révèle la présence de trois 
lésions vasculaires sous-corticales infracentri-
métriques. L’analyse génétique confirme la pré-
sence d’une mutation hétérozygote de l’exon 5 
du gène de l’endogline, présent sur le chromo-
some 9, confirmant le diagnostic de maladie de 
Rendu-Osler de type 1. Depuis le diagnostic en 
2008, la patiente bénéficie d’un suivi clinique 
et radiologique régulier à la recherche de nou-
velles lésions pulmonaires, cérébrales, spinales 
et abdominales. Elle a régulièrement été traitée 
par embolisation par cathétérisme intervention-
nel suite à l’aggravation des symptômes et à 
l’augmentation  de la taille des MAVP (Figure 
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résumé : La maladie de Rendu-Osler, ou télangiectasies 
hémorragiques héréditaires, est une dysplasie vasculaire 
constitutionnelle. Elle se caractérise par des épistaxis sponta-
nées et récidivantes, des télangiectasies cutanéo-muqueuses et 
viscérales et des malformations artério-veineuses. En dehors 
d’un dépistage familial, cette maladie est rarement diagnosti-
quée à l’âge pédiatrique étant donné l’apparition tardive des 
symptômes cliniques typiques. Cependant, les malformations 
artério-veineuses sont parfois présentes dès le plus jeune âge 
avec des risques importants de morbidité, d’où l’importance 
d’un diagnostic précoce. Nous décrivons deux cas pédia-
triques de maladie de Rendu-Osler et de malformations arté-
rio-veineuses pulmonaires avec des présentations cliniques 
très différentes.
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HeredItary HemorrHagIc telangIectasIa and Pulmonary 
arterIovenous malformatIons In cHIldren

summary : Hereditary hemorrhagic telangiectasia is a consti-
tutional vascular dysplasia characterized by chronic epistaxis, 
mucocutaneous and visceral telangiectasias and arteriovenous 
malformations. Apart from family screenings, the disease is 
rarely diagnosed during the pediatric age given the late advent 
of typical clinical symptoms. Nevertheless, arteriovenous mal-
formations are sometimes already present at a young age with 
significant morbidity risk. Therefore, it is important to esta-
blish an early diagnosis. We describe two pediatric cases of 
hereditary hemorrhagic telangiectasia and pulmonary arte-
riovenous malformations with divergent clinical presentation.
 Keywords : Hereditary hemorrhagic telangiectasia - Pulmo-
nary arteriovenous malformation
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Figure 2. Radiographie du thorax réalisée à l’âge de 16 ans (patiente 1) : 
mise en évidence de multiples coils d’embolisation.

Figure 4. Reconstruction en trois dimensions de la malformation artério-
veineuse chez le patient 2.
1 : Veine - 2 : Artère - 3 : MAV

Figure 1. Scanner thoracique réalisé chez la patiente 1, à l’âge de 10 ans. 
Coupe axiale. Démonstration d’une malformation artério-veineuse.
1 : Veine - 2 :  Artère - 3 : MAV

Figure 3. Scanner thoracique réalisé chez le patient 2,  à l’âge de 9 ans. 
Coupe axiale oblique descendante vers le bas et la droite. 
Démonstration d’une malformation artério-veineuse au niveau du segment 
apical du lobe supérieur droit.
1 : Veine - 2 :  Artère - 3 : MAV

2). Elle présente toujours des épistaxis fré-
quentes et prolongées, suivies dans le service 
d’ORL. La cautérisation est contre-indiquée.  
Huit ans après le diagnostic initial, elle garde 
une saturation transcutanée de repos à 80 %, 
diminuant à 70 % lors d’une épreuve d’effort, 
ce qui ne l’empêche pas de pratiquer réguliè-
rement des activités sportives. Etant donné le 
risque de rupture d’une malformation artério-
veineuse à tout moment, les voyages en altitude 
et les vols long courrier sont déconseillés. La 
dernière échocardiographie de contraste, réa-
lisée en mars 2016, montre un passage quasi 
immédiat des bulles dans l’oreillette gauche.

Le patient n° 2, âgé de 9 ans, bénéficie d’un 
bilan radiologique extensif lors d’un trau-
matisme sévère de la voie publique. A cette 
occasion, une malformation artério-veineuse 

pulmonaire unique de 2 cm de diamètre est 
découverte au scanner thoracique (Figures 3 et 
4). L’artère nourricière a un calibre de 5 mm. Le 
patient est asymptomatique. A l’anamnèse sys-
tématique et familiale, le père, la grande sœur, 
et le patient lui-même présentent régulièrement 
des épistaxis chroniques et récidivantes. Le 
père a également des rectorragies abondantes. 
A l’examen clinique, l’auscultation cardio-pul-
monaire est normale. L’échographie cardiaque  
est également normale. L’analyse génétique 
révèle que l’enfant est porteur d’une mutation 
c.1231 C>T à l’état hétérozygote dans le gène 
ACVRL1 sur le chromosome 12, confirmant le 
diagnostic de maladie de Rendu-Osler de type 
2. La lésion est embolisée par cathétérisme 
interventionnel. L’échographie abdominale et 
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(HHT2), présent sur le chromosome 12, codant 
pour l’«Activin receptor-Like Kinase 1» (ALK-
1), un récepteur de la famille des TGF-β. Le 
phénotype sera également dépendant du type de 
mutation, une mutation «tronquante» (non-sens 
ou décalage du cadre) entraînant un phénotype 
plus sévère qu’une mutation faux sens (muta-
tion d’un nucléotide). Une forme associée à une 
polypose juvénile existe lors d’une mutation du 
gène SMAD-4. Les trois gènes pré-cités codent 
pour des protéines impliquées dans les voies 
de signalisation de la superfamille du TGF. La 
maladie de Rendu-Osler est parfois associée à 
une hypertension artérielle pulmonaire, surtout 
lors d’une forme HHT2. Rigelsky et coll. ont 
également décrit un cas associant une hyper-
tension artérielle pulmonaire et une HHT suite 
à une mutation du «Bone Morphogenic Protein 
Receptor» de type 2 (BMPR2) (5). En ce qui 
concerne nos observations, la patiente 1 pré-
sente une HHT1 avec une atteinte plus sévère 
en comparaison avec le patient 2 atteint d’une 
HHT2 asymptomatique. Il est important de 
mesurer les pressions artérielles pulmonaires 
lors d’un cathétérisme interventionnel, ce qui 
n’a malheureusement pas été réalisé chez ces 
deux patients.

Les MAVP sont des structures vasculaires 
à faible résistance et à haut débit, connec-
tant directement une artère pulmonaire avec 
une veine pulmonaire et contournant ainsi le 
lit capillaire habituel. Elles sont responsables 
d’un shunt intra-pulmonaire droit-gauche et, en 
fonction de l’importance du shunt,  se mani-
festent par des symptômes de détresse respira-
toire, avec une dyspnée à l’effort, des douleurs 
thoraciques, une cyanose des extrémités, un 
hippocratisme digital et une hypoxie. En raison 
de la fragilité de leurs parois, les MAVP sont 
parfois responsables d’hémoptysies en cas de 
rupture dans une bronche, ou d’un hémotho-
rax lorsqu’elles se rompent dans la plèvre. Des 
symptômes neurologiques peuvent être présents 
suite à l’absence de filtre par le lit capillaire, et 
consister en des accidents ischémiques transi-
toires, un accident vasculaire cérébral, une crise 
d’épilepsie ou un abcès cérébral après migra-
tion d’une embole (6). Les MAVP peuvent éga-
lement être asymptomatiques, comme pour le 
patient 2. 

Deux examens complémentaires sont prin-
cipalement proposés aux patients pour dia-
gnostiquer les MAVP. L’examen de référence 
reste le scanner thoracique. Il permet de quan-
tifier le nombre des MAPV, et d’évaluer les 

l’IRM cérébrale sont négatives. Depuis lors, 
l’enfant reste asymptomatique. Il ne présente 
pas encore d’épistaxis. Il bénéficie d’un suivi 
clinique et radiologique tous les deux ans étant 
donné la forme moins sévère de la maladie.

dIscussIon

La maladie de Rendu-Osler se caractérise 
par des épistaxis chroniques, des télangiecta-
sies cutanéo-muqueuses et viscérales et des 
malformations artério-veineuses pulmonaires 
(MAVP), cérébrales (MAVC) et hépatiques 
(MAVH). Les épistaxis et les télangiectasies 
sont rarement présentes chez l’enfant âgé de 
moins de 10 ans et, en dehors d’un dépistage 
familial, le diagnostic de la maladie, est sou-
vent réalisé à l’âge adulte. Le diagnostic se base 
sur la présence de critères cliniques de Cura-
çao (Tableau I) (1). Trois critères sur les quatre 
sont nécessaires pour confirmer la pathologie. 
Lorsque deux critères sont présents, la maladie 
est soupçonnée. L’âge moyen d’apparition des 
épistaxis est de 12 ans. Les télangiectasies sont 
présentes, pour un tiers des patients avant l’âge 
de 20 ans et, pour deux tiers, avant 40 ans. Les 
malformations sous-muqueuses digestives sont 
tardives et ne sont pas toujours présentes. Elles 
entraînent du méléna ou des rectorragies (2). 
Par contre, les malformations artério-veineuses 
viscérales, principalement pulmonaires et par-
fois cérébrales, sont parfois présentes dès le 
plus jeune âge (3, 4). 

Le phénotype de la maladie varie en fonction 
du gène atteint. Ainsi, la prévalence des MAVP 
et des MAVC est plus élevée lors d’une muta-
tion du gène de l’endogline (HHT1), présent sur 
le chromosome 9,  codant pour un corécepteur 
de la famille des «Transforming Growth Fac-
tors» de type bêta (TGF-β). Les épistaxis seront 
également plus précoces chez ces patients. Par 
contre, les MAVH sont plus fréquentes chez les 
patients avec une mutation du gène ACVRL1 

Tableau I. CrITères de Curaçao pour le dIagnosTIC  
de maladIe de rendu-osler

Epistaxis Spontanées et répétées

Télangiectasies Multiples (lèvres, cavité orale, doigts, nez)

Lésions viscérales MAV pulmonaire, hépatique, cérébrale,  
médullaire, télangiectasies gastro-intestinales

Histoire familiale Apparenté au premier degré
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vaisseaux afférents et efférents. On classe les 
MAVP en MAVP simples, avec une seule artère 
nourricière et une seule de veine de drainage, 
MVAP complexes, avec plusieurs artères nour-
ricières et veines de drainage, et MAVP dif-
fuses (2). L’échocardiographie transthoracique 
de contraste permet de dépister les MAPV, 
mais est un examen opérateur-dépendant (7). 
Le traitement de choix pour les MAVP est 
l’embolisation par cathétérisme intervention-
nel, via l’utilisation d’un système coaxial, en 
obstruant les artères nourricières. La reperfu-
sion ou le développement d’artères collatérales 
surviennent dans 5 à 19 % des cas et sont res-
ponsables d’une persistance de l’hypoxémie 
(6). En cas de forme complexe ou diffuse, une 
lobectomie peut être envisagée. Parfois, la 
transplantation pulmonaire dans les formes dif-
fuses sévères doit être discutée (8).

conclusIon

Etant donné l’apparition tardive des symp-
tômes classiques et en dehors d’un dépistage 
familial, la maladie de Rendu-Osler est diffi-
cile à diagnostiquer chez l’enfant. Les compli-
cations potentiellement mortelles soulignent 
cependant l’importance d’un diagnostic pré-
coce. Tout enfant avec une histoire familiale 
positive de HHT devrait pouvoir bénéficier 
d’un dépistage des MAVP, et les parents d’un 
conseil génétique.

Selon la mutation impliquée, les présen-
tations cliniques sont hétérogènes. Les mani-
festations des malformations artério-veineuses 
pulmonaires peuvent parfois être les premiers 
signes révélateurs de la maladie. Dès lors, la 
découverte d’une MAVP doit faire évoquer le 
diagnostic de maladie de Rendu-Osler. 
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rance, 4420 Montegnée, Belgique.
Email : matthieu.thimmesch@chc.be

Les auteurs déclarent ne pas avoir de conflits d’inté-
rêts en relation avec cet article.


