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MALFORMATION ARTéRIOVEINEUSE PULMONAIRE :

PRESENTATION NEONATALE D’'UNE MALADIE DE
RENDU-OSLER
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Figure 1. Scanner thoracique réalisé a deux jours de vie, coupe axiale, fenétre parenchymateuse montrant
une volumineuse MAVP (fleche) située dans le lobe moyen.

Figure 2. Image de ’angiographie réalisée lors de
I’embolisation de la MAVP a I'aide de coils.

Figure 3. Scanner thoracique de controéle réalisé
apres l'intervention.

(1) Etudiante en médecine, Liége Université, Belgique.
(2) Pneumopédiatre, CHC Clinique de I'Espérance,

Montegnée, Belgique.

(3) Néonatologue, CHC Clinique Saint-Vincent,

Rocourt, Belgique.

(4) Radiologue interventionnel, CHC Saint-Joseph,

Liége, Belgique.

CAS CLINIQUE

Un nouveau-né, prématuré de 36 semaines,
malgré une bonne adaptation immédiate, pré-
sente rapidement une détresse respiratoire a
10 minutes de vie, nécessitant un transfert en
néonatologie et 'administration d’'une oxygéno-
thérapie via lunettes nasales. Une radiographie
du thorax montre une masse para-cardiaque
droite. Un scanner thoracique injecté confirme
la présence d’'une malformation artérioveineuse
lobaire moyenne simple, mesurant environ
21 mm de diamétre (Figure 1). L’évolution du
nouveau-né est ensuite spontanément favo-
rable, apres trois jours d’'oxygénothérapie. L’ana-
lyse génétique met en évidence une mutation
hétérozygote du gene de I'endogline au niveau
du chromosome 9 et confirme le diagnostic de
maladie de Rendu-Osler de type 1. L'IRM céré-
brale et '’échographie hépatique sont normales.
A l'age de 13 mois, le jeune patient bénéficie
d’'une intervention d’embolisation compléete de
I'afférence artérielle de sa malformation arté-
rioveineuse (Figures 2 et 3). Actuellement ageé
d’'un an et 9 mois, I'enfant est asymptomatique.

DiscussSION

La maladie de Rendu-Osler ou télangiecta-
sies hémorragiques héréditaires (THH) est une
maladie autosomique dominante, caractérisée
par des épistaxis spontanées et récidivantes,
des télangiectasies cutanéo-muqueuses et des
malformations artérioveineuses viscérales (pul-
monaire, cérébrale, hépatique). La fréquence
varie de 1/5.000 a 1/10.000 (1). Le plus souvent,
les premiers symptémes sont des épistaxis réci-
divantes apparaissant aprés 'dge de 10 ans.
On distingue la THH 1 lors d’'une mutation du
gene ENG (endogline), la THH 2 lors d’une
mutation du gene ACVRL1 (ALK1) et une forme
plus rare associee a une polypose juvenile lors
d’une mutation du géne MAHD4 (Smad4). Lors
d’'une THH 1, les épistaxis apparaitront plus t6t
dans la vie du patient et les malformations arté-
rioveineuses pulmonaires (MAVP) seront plus
fréquentes et plus précoces (2).
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Les MAVP symptomatiques en période néo-
natale, ou parfois méme détectées en anténatal,
sont trés rares. Une vingtaine de cas ont été
décrits dans la littérature de 1965 a 2018 (3, 4).
Un diagnostic de THH a été confirmé chez 35 %
de ces patients. Le signe le plus fréequemment
retrouvé était la cyanose centrale, due a un
important shunt droit-gauche. Le taux de morta-
lité était de 30 % (3).

C’est le scanner thoracique qui permet de
confirmer le diagnostic et de décrire les MAVP
(5). Le traitement de choix est I'embolisation
percutanée de I'afférence artérielle de la MAVP
lorsque le diamétre de l'artére est supérieur a
3 mm. En cas de malformation trop volumineuse,
une chirurgie d’exérése ou une lobectomie
peuvent étre envisagées. Lors d’'une découverte
néonatale, le délai avant l'intervention dépendra
de I’évolution respiratoire et de la croissance du
patient. Par la suite, un suivi en consultation de
pneumologie pédiatrique et une surveillance par
imagerie thoracique sont recommandés, vu le
risque élevé de récidive (6).

CONCLUSION

Devant la découverte souvent fortuite, anté-
natale ou néonatale, d’'une MAVP, une maladie
de Rendu-Osler ou THH doit étre systématique-
ment évoquée. Pour confirmer le diagnostic,
un bilan génétique doit étre réalisé. Les THH 1
sont des formes plus séveres avec des MAVP
plus précoces et plus nombreuses. Une prise en
charge adéquate rapide et un suivi en consulta-
tion spécialisée améliorent le pronostic. Enfin,
une enquéte familiale doit étre proposée.
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Les demandes de tirés a part doivent étre adressées au
Dr M. Thimmesch, Service de Pédiatrie, CHC Clinique
de I'Espérance, 4420 Montegnée, Belgique.

Email : matthieu.thimmesch@gmail.com




