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RESUME :

Introduction : L’incidence de I’angiomyolipome rénal (AML, “sporadique” ou associé a la Sclérose
Tubéreuse de Bourneville (STB)) est mal connue. L’identification de patients atteints de STB est
souvent difficile mais a pris une importance cruciale maintenant que de nouveaux traitements sont

disponibles permettant d’améliorer le pronostic rénal et neurologique.

Méthodes : De 2006 a 2016, les imageries abdominales (TDM et IRM) ont été réalisées sur 133 882

patients. Les comptes rendus ont été analysés et les imageries ont été revues.

Résultats : 182 sur 133882 patients (0,14%) étaient porteurs d’un ou plusieurs AML rénaux et parmi
eux 22 (12,1%) avaient une STB : 15 patients suivis pour celle-ci et 7 (31,8%) pouvant étre désormais

considérés comme STB.

Comparativement aux patients sans STB, les patients nouvellement identifiés présentaient un nombre
d’AML rénaux plus important, avec une vascularisation et des anévrysmes plus souvent visibles au sein
de ces lésions. Une association aux AML hépatiques et aux kystes pulmonaires était observée. Chez ces
patients, les tubers corticaux étaient plus fréquents, ainsi que des lésions dermatologiques (en particulier

angiofibromes, macules hypomélanotiques et plaques « peau de chagrin »).

Comparativement aux patients avec un antécédent personnel de STB, les patients étaient plus agés, avec
des AML moins nombreux, moins souvent bilatéraux, et prenaient un aspect majoritairement moins
tissulaire chez les patients nouvellement identifiés. Les anomalies dermatologiques de type

angiofibromes, le retard mental et 1’épilepsie étaient aussi moins fréquents dans ce dernier sous-groupe.

Conclusion : Dans notre institution, il a été possible de découvrir 7 nouvelles STB, a partir des données
de I’'imagerie abdominale et de la clinique, en particulier des 1ésions cutanées ou des antécédents
neurologiques. Ces patients étaient porteurs d’AML présentant plus d’anévrysmes en imagerie et étaient

plus souvent associés a des AML hépatiques et des kystes pulmonaires.



Epidemiology of tuberous sclerosis complex-related and unrelated renal

angiomyolipomas: imaging and clinical approach

ABSTRACT

Introduction: The prevalence of renal angiomyolipoma (AML) related or unrelated to tuberous
sclerosis complex (TSC) is unknown in the general population. Identification of patients with TSC has
become a major issue as genetic counseling and new treatments are now available. Whether systematic
clinical and radiologic analysis of patients with renal AML would allow identification of new patients

with TSC is also unclear.

Methods: From April 2006 to August 2016, abdominal imaging using CT and MRI scans were
performed in 133,882 consecutive patients from a University Hospital (around 1,000 imaging per

month). Reports were analyzed and abdominal imaging were adjudicated.

Results: Renal AML was found in 182/133,882 patients (0.14%, 18 per year). Among them, 22/182
(12.1%, i.e. 0.02%) were associated with TSC (15 (68.2%) patients with known TSC; 7 (31.8%) patients
with newly identified TSC). As compared to sporadic AMLSs, renal AMLS were more numerous, larger
and more frequently bilateral, with more frequent visible vascularization and aneurysms in new TSC
patients. These new TSC patients also had a greater prevalence of liver AML, neurological (epilepsy,
psychiatric disorders, cortical tubers), skin (particularly angiofibroma, hypomelanotic maculas, shagreen
patches) and pulmonary abnormalities (particularly lymphangiomatosis and cysts). As compared to
patients with AML from patients with known TSC, AML were less frequently bilateral with less
important tissue component in new TSC patients who had less frequent angiofibromas and neurological
abnormalities (mental retardation, epilepsy). During follow-up (median: 2.2 years), size progression

tended to be faster in patients with known TSC.
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Conclusion: Twenty-six patients with renal AML including 3 patients with TSC, and 1 new TSC
patient are identified every 18 months in our institution. Simple clinical and imaging findings identify
these patients from patients sporadic renal AML and patients with known TSC, and thus allowing

familial genetic counseling and adapted treatments.

11



TABLES DES MATIERES

Liste des professeurs

Serment d’Hippocrate

Remerciements

Résumé

Abstract

Table des matiéeres

Introduction

Matériel et Méthode

Résultats

Discussion

Bibliographie

Page de signature

Dépot de sujet de these

Couverture arriere

p2

p6

p7

p9

pl0

pl2

pl3

pla

pl9

p30

p 32

p34

p35

p36

12



INTRODUCTION

L’angiomyolipome rénal (AML) est une tumeur mésenchymateuse, composée en proportions variables
de tissu endothélial, musculaire lisse et adipeux.!> L’ AML est habituellement découvert fortuitement sur
une tomodensitométrie (TDM) ou sur une imagerie par résonance magnétique (IRM) grace a la mise en
évidence d’une composante graisseuse intra-Iésionnelle.*” Ces tumeurs sont le plus souvent des

incidentalomes.

Les AML sont majoritairement sporadiques (80 a 90%). 10 a 20% des AML sont associés a une sclérose
tubéreuse de Bourneville (STB), maladie autosomique dominante a 1’origine de tumeurs rénales,
cerébrales, pulmonaires, cutanées et hépatiques. En comparaison aux AML sporadiques, les AML
associés a la STB sont plus freqguemment volumineux, multiples et bilatéraux. Leur croissance est aussi

plus rapide, avec un risque de saignement plus élevé.8-10

En complément de la chirurgie et de I’embolisation, des nouvelles thérapeutiques ont été développées
pour le traitement des AML asymptomatiques et évolutifs dans un contexte de STB. Il s’agit des
inhibiteurs de la voie mTOR (mammalian Target Of Rapamycin). Des études récentes ont confirmé que
ces nouvelles molécules étaient une option thérapeutique efficace pour certains patients, en dehors de
tout contexte d’urgence chirurgicale.!'*2 De ce fait, le diagnostic précoce d’une STB associée a un AML

est crucial pour introduire ces nouvelles molécules et prévenir le risque hémorragique.

Dans le cadre d’une découverte fortuite d’un ou plusieurs AML chez un patient, I’apport d’une lecture
attentive des imageries abdominales n’a jamais été évalué dans le but de détecter une éventuelle STB
associée. En outre, a notre connaissance, il n’existe pas d’étude ayant évalué les caracteristiques en
imagerie des AML associées a une STB et permettant de fortement suspecter ce diagnostic a partir des

données de I’imagerie abdominale.

Le but de notre étude était d’évaluer les caractéristiques en imagerie d’une série d’AML rénaux, de les
confronter aux données cliniques et biologiques utilisées pour déterminer le statut STB+ ou STB- des
patients et d’évaluer 1’évolutivité des l1ésions sur des imageries successives.
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MATERIEL ET METHODE

Population

Il s’agit d’une étude rétrospective incluant les patients porteurs d’un ou plusieurs AML rénaux mis en
évidence de facon formelle par une TDM abdominale sur une période de 10 ans (2006-2016) dans notre
institution (CHU Tours, France). Cette étude a été approuvée par notre comité d’éthique local (n° 2018-
009).

Notre population a été extraite des données du systeme d’information radiologique de notre
établissement (Xplore exploitation, EDL, La Seyne sur Mer, France). Dans les comptes rendus des
133 882 patients ayant bénéficié d’une TDM realisée entre le 1* avril 2006 et le 31 aolt 2016, les mots
« angiomyolipome » et « angiomyolipomes » ont été systématiquement recherchés. 303 patients ont été
ainsi sélectionnés. Pour confirmer le diagnostic d’AML rénal, les données d’imagerie de ces patients ont
été revues sur le PACS de notre institution (VuePACS, Carestream, Rochester, NY, USA). Ont été
exclus de cette série, 23 patients porteurs d’un AML extra-rénal (n = 21) ou d’'un AML sur transplant
rénal (n = 2), et 37 patients dont les données d’imagerie présentes sur le PACS ont été jugées
insuffisantes (TDM absente : n = 35 ; TDM de qualité insuffisante : n = 2). Les TDM de 243 patients
ont été rétrospectivement analysées par deux radiologues : un radiologue senior ayant plus de 20 ans
d’expérience en uroradiologie et un radiologue junior. Apres relecture, les données d’imagerie présentes
sur le PACS ne permettaient pas de confirmer le diagnostic d’AML rénal de facon formelle chez 61

patients. Notre étude a donc inclus 182 patients au total (Annexe 1).
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Annexe 1 : diagramme de flux

133 882 scanners
abdomino-pelviens

303 patients screenes

280 patients
sélectionnes

182 patients inclus

Patients exclus :

- 21 pour AML
extrarénal (surrénales,
foie...)

- 2 reins transplantés

Patients exclus :

- 35 sans TDM ou IRM.
- 2 : Scanner non
optimal (thoracique
seul)

Patients exclus apres
revue de l'imagerie
- 61 lésions discutables
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Annexe 2 : Critéres diagnostiques de la sclérose tubéreuse de Bourneville.

Mise a jour des criteres diagnostiques de la sclérose tubéreuse de Bourneville 2012.13

Diagnostic certain de STB, défini par 2 criteres majeurs ou un majeur et 2 mineurs.

Diagnostic possible, défini par un critére majeur et un mineur ou deux mineurs.

La combinaison des deux critéres cliniques majeurs, lymphangioléiomyomatose et angiomyolipomes,
sans autres criteres ne permet pas de considérer le diagnostic comme certain.

Critéres majeurs:

—

. Macules hypomélanotiques (3 minimum, d’au moins 5mm de diamétre)

. Angiofibromes (3 minimum) ou plaque fibreuse céphalique

. Fibromes unguéaux (2 minimum)

. Plaque “peau de chagrin”

. Hamartomes rétiniens multiples

. Dysplasies corticales

. Nodules sous-épendymaires

. Astrocytome sous-épendymaire a cellules géantes

O | oo | N ookl wWw DN

. Rhabdomyome cardiaque

10. Lymphangioléiomyomatose (LAM)

11. Angiomyolipomes (2 minimum)

Critéres mineurs:

1. Lésions cutanées “confettis”

2. Anomalies de 1’émail dentaire (>3)
3. Fibromes buccaux (2 minimum)

4. Patch rétinien achromique

5. Multiples kystes rénaux

6. Hamartomes extra-rénaux
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Analyse de ’'imagerie :
Pour chaque patient, nous avons répertorié sur les TDM, les critéres lésionnels suivants :

- Nombre de lésions (en cas d’AML multiple, seule la plus volumineuse Iésion a été analysée =
Iésion « cible »). Le nombre d’angiomyolipomes ne pouvait dépasser 20 car il a été jugé qu’au-
dela de ce chiffre les tumeurs avaient tendance a devenir confluentes et il devenait difficile
d’établir leur nombre avec précision.

- Latéralité : unilatéral/bilatéral

- Plus grand diamétre : en mm

- Développement : exorenal/endorénal

- Composantes :

v Graisseuse : la composante graisseuse a été évaluée de fagon binaire : graisseuse : >50% de
tissu adipeux, tissulaire : <50% de tissu adipeux.

v’ Calcification : présente/absente.

v Vascularisation : présente/absente.

v Anévrysmes : présent/absent. Pour affirmer un anévrysme, nous avons retenu les ectasies
vasculaires supérieures 3 5 mm en accord avec I’étude de Yamakado et al** qui a démontré
qu’a partir de ce seuil, le risque hémorragique augmentait significativement.

v’ Septas : présent/absent.

Données clinico-biologiques :
A partir du dossier médical électronique de notre établissement (Millennium, Cerner, Kansas City,

USA), nous avons répertorié pour chaque patient :

- Lesexe

- L’age

- La créatininémie et 1’évaluation du débit de filtration glomérulaire (DFG) (la définition d’une
maladie rénale chronique était un DFG inférieur a 60 mL/min/1.73m2)

- Laprotéinurie
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Nous avons aussi recherché toutes les lésions pouvant étre liées a une STB selon les criteres de
’International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Conference de 2012'° (Annexe 2), par
consultation a posteriori du dossier médical. Il a parfois été nécessaire de contacter le médecin traitant
pour obtenir certaines données médicales manquantes. Grace a ces critéres, nous avons déterminé le

statut STB des patients (patients STB+ et patients STB-).

Suivi des patients :

Chez 128 patients, les imageries archivées sur le PACS de notre institution, ont permis d’effectuer un
suivi des lésions. Lorsque seules des échographies étaient disponibles dans le suivi, notre analyse s’est

limitée a la taille Iésionnelle.

Le suivi par imagerie en coupes a aussi permis de répertorier les complications propres aux

angiomyolipomes (essentiellement les hématomes rétro-péritonéaux).

En présence d’un traitement radical de la 1ésion « cible » (chirurgie, embolisation), nous avons décidé

d’arréter le suivi a la date de ce traitement.

Tests statistiques

Les parametres quantitatifs ont été representés par leurs moyennes, médianes et interquartiles (1Q). Les
variables qualitatives ont été représentées par leurs pourcentages. Les différences des variables
quantitatives ont été évaluées par le test de Wilcoxon et celles des variables qualitatives par le test du
Chi2 ou de Fisher. Une différence a été considerée comme significative lorsque la valeur du p était

<0,05.
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RESULTATS
Dans notre population comportant 182 patients en tout :

- 149 patients (81,9%) étaient de sexe féminin et 33 patients (18,1%) étaient de sexe masculin.
- L’age médian était de 61,1 ans.
- Lataille moyenne des AML était de 23 mm et la médiane était de 15mm.
- 110 patients (60,4%) avaient un seul AML et 72 patients (39,6%) présentaient plus d’'un AML.
- 44 patients (24,2%) avaient une atteinte bilatérale.
- 15 patients (8,2%) avaient une histoire personnelle de STB connue (patients STB+).
- 167 patients (91,8%) n’avaient pas d’antécédent personnel connu de STB.
Pourtant, parmi ces 167 patients, 7 (4,2%) pouvaient finalement étre considérés comme porteur
d’une STB selon les “updated 2012 criteria for tuberous sclerosis complex”.** Nous avons donc
répertorié 7 patients nouveaux STB + et 160 patients STB -.
- Lafréquence des AML atteignait 0,14% (182/133882).
Les critéres cliniques et d’imagerie de notre population et des 3 sous-populations de patients (STB-,
STB+ et nouveaux STB+) ont été détaillés dans le tableau 1 et dans la figure 1.
L’analyse comparative des 3 sous-populations de patients (STB-, STB+ et nouveaux STB+) a été

détaillée dans les tableaux 1 a 6, et dans la figure 1.
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Images 1 et 2 : Angiomyolipomes typiques en échographie

Tableau 1 : criteres cliniques de la population globale et des 3 sous-populations

Nouveaux P (STB-vs (nouSeaux
Tous STB - STB+ STB+ n%lflyéil;x STB+ Vs
STB+)
Patients 182 160 7 15 - -
Femmes (%0) 81,9 84,4 85,7 53,3 0,9238 0,1414
Age en moyenne
. 5 . 58,6 (61,1; @ 61,7(64,0; 56,9(58,0; 25,9 (25,9
(annces) (mediane ;47 670'8)  54,0-720)  540630) ;155-330) 1999 00009
interquartiles)
Taille moyenne (en . 46,4
mm) (médiane ; 23;912(%5 ' 1 41_95’;_;25) (30; 19,5- (33 ?9162 5) 0,2052 0,5252
interquartiles) ’ 106,5) ’ ’
Nombre d’AML en . =
moyenne (médiane: 3.4 (1 : 1-2) zfg » | §7(3:1-15) 165 (220(; 215 40092 0,0149
interquartiles 1 et 3)
Bilatéralité (%0) 24,2 16,9 42,9 93,3 0,0796 0,0085
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Figure 1 : Diagramme en boite montrant la répartition des tailles des AML selon le statut STB

Patients

AML du c6té droit (%)
AML du c6té gauche (%)

Composante graisseuse (%o)
Composante tissulaire (%)
Calcifications (%)

Septas (%0)

Vaisseaux visibles (%)
Anévrysmes (%o)

Développement endophytique (%)
Développement exophytique (%)

Hématome rénal (%)

AML surrénalien (%)
AML hepatique (%)
Kystes réenaux (%)

Kystes pulmonaires (%0)

STB +

N =15
93,3

100
26,7
73,3
6,7
6,7
33,3
20
46,7
100

40

33,3
40

50

Nouveaux
STB+
N=7

85,7
57,1
85,7
14,3
0
0
71,4
28,6

14,3
85,7

14,3
0

42,9
42,9

28,6

STB-

N =160
53,1

63,8
87,50
12,5
0,63
13,8
20,6
1,9
16,3

83

5,6
2,5

0
42,5

1,9

Tableau 2 : critéres d’imagerie des 3 sous-populations

p (STB-vs
nouveaux
STB+)
0,0901

0,7223
0,8891
0,8891

0,8338
0,2907
0,0017
<0,0001
0,8901

0,8521

0,3445
0,6720

<0,0001
0,9851

<0,0001

p (nouveaux
STB+ vs
STB+)
0,5626

0,0064
0,0096
0,0096

0,4844
0,4844
0,9422

0,6550
0,1414

0,1341

0,4844
1,0
0,6654

0,8990

0,3496
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Comparaison entre les patients nouveaux STB + et patients STB —

Il n’y avait pas de différence significative de sexe, d’age, de taille Iésionnelle et de latéralité entre les

patients nouveaux STB+ et les patients STB-.

Il y avait cependant significativement plus d’AML chez les patients nouveaux STB+ que les patients

STB- (moyenne : 6,7 contre 2,0 ; médiane : 3vs 1, p =0,0092 ; tableau 1).

La vascularisation lésionnelle paraissait significativement plus prononcée en imagerie chez les patients
nouveaux STB+ que chez les STB- (60% versus 20,6%, p= 0,0017) et I’on visualisait plus d’anévrysmes
(28,6% vs 1,9%, p < 0,0001 ; tableau 2). L’analyse des autres caractéristiques sémiologiques des AML

ne montrait pas de différence significative entre les deux sous-populations.

En termes de lésions associées, il existait une différence significative dans la prévalence des AML
hépatiques (42,9% vs 0%, p < 0,0001) et des kystes pulmonaires (28,6 % vs 1,9%, p < 0,0001) entre les
patients nouveaux STB+ et les patients STB- (tableau 2). Il n’y avait pas de différence significative

entre les deux sous-populations concernant la prévalence des kystes rénaux et des AML surrénaliens.
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Comparaison entre les patients nouveaux STB + et patients STB +

Il n’y avait pas de différence significative entre les deux populations concernant le sexe et la taille
Iésionnelle.

Les patients STB+ étaient significativement plus jeunes que les nouveaux STB+ (en moyenne 25,9 ans

contre 56,9 ans, p=0,0009 ; tableau 1).

Les patients du groupe STB+ avaient significativement plus d’AML que les nouveaux STB + (médiane :
20 vs 3, p = 0,0149, tableau 1), plus d’AML bilatéraux (93,3% vs 42,9%, p = 0,0085) et plus de lésions
du coté gauche (100% vs 57,1%, p = 0,0064). Les AML des patients STB+ prenaient un aspect
majoritairement tissulaire (73,3% vs 14,3%, p= 0,0096), alors que chez les patients nouveaux STB +, les
Iésions étaient principalement de composante graisseuse (85,7% vs 26,7%, p = 0,0096 ; tableau 2).

La prévalence des hématomes rénaux apparaissait relativement différente (40% pour les STB+, 14,30%
pour les nouveaux STB+), mais sans atteindre le seuil significatif (p = 0,48 ; tableau 2). L’analyse des

autres critéres d’imagerie ne montrait pas de différence significative entre les deux sous-populations.

Il n’existait pas non plus de différence significative dans la prévalence des AML hépatiques, des kystes
pulmonaires, des kystes rénaux et des AML surrénaliens entre les patients STB+ et les nouveaux STB+

(tableau 2).

Lésions associées (cliniques et imagerie selon les critéres de I’International Tuberous Sclerosis
Complex Consensus Conference de 201213) :
Les prévalences des troubles neurologiques, des Iésions cutanées, rétiniennes et cardiaques, des Iésions

pulmonaires et des complications rénales ont été détaillées dans les tableaux 3 a 6.
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Patients nouveaux STB+ vs STB- :

L’épilepsie (14,3% vs 3,1%, p= 0,1279), les troubles d’ordre psychotique (14,3% vs 7,0%, p=0,4706)
n’étaient pas significativement plus fréquents chez les patients nouveaux STB+ que chez les patients
STB-. Il y avait significativement plus de tubers corticaux chez les patients nouveaux STB+ que chez les
STB- (14,3% versus 0%, p<0,0001). Ces deux populations n’avaient pas présenté d’astrocytome a

cellules géantes, de nodules sous-épendymaires et il n’y avait pas de notion de retard mental (tableau 3).

Certaines anomalies dermatologiques comme les angiofibromes (14,3% contre 0%, p=0,0001), macules
hypomélanotiques (42,9% contre 1,0%, p<0,0001) et les plaques « peau de chagrin » (14,3 % contre
0%, p =0,0001) étaient significativement plus fréquentes chez les patients nouveaux STB+ que chez les
STB-. Pour les autres anomalies cutanées, rétiniennes et cardiaques, on ne retrouvait pas de différence

significative entre les deux populations (tableau 4).

La lymphangioléiomyomatose était significativement plus fréquente dans les patients nouveaux STB+
que chez les patients STB- (14,3% contre 1,5%, p= 0,0216). Il n’y avait en revanche pas de différence
significative dans la prévalence des pneumothorax (14,3% versus 3,7%, p= 0,1722) et de I’insuffisance

respiratoire (14,3% contre 7,4%, p=0,5068 ; tableau 5).

Il n’y avait pas de différence significative entre les deux populations concernant I’hématurie (14,3
versus 13,8%, p=0,9724), I’hypertension artérielle (28,6% contre 48,6%, p= 0,3012) ainsi que pour la

maladie rénale chronique (14,3% Versus 16,7%, p=0,8688 ; tableau 6).
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Patients STB+ vs nouveaux STB+ :

Sur le plan neurologique, il existait une différence significative concernant le retard mental (40% vs 0%,
p = 0,0497) et I’épilepsie (73,3% vs 14,3 %, p= 0,0096) entre les patients STB+ et les nouveaux STB+

(tableau 3).

Les criteres dermatologiques tels que les angiofibromes étaient significativement plus fréquents chez les
patients STB+ que chez les nouveaux STB+ (80% vs 14,3%, p= 0,0035). Aucune différence statistique
n’était notée concernant la prévalence des plaques « peau de chagrin », des fibromes unguéaux et des

macules hypomélanotiques entre les deux sous-populations (tableau 4).

Il n’y avait pas de différence significative concernant la prévalence des rhabdomyomes cardiaques, des
hamartomes rétiniens, de I’hématurie macroscopique, de 1’hypertension artérielle, de la maladie rénale

chronique et de la lymphangioleiomyomatose entre les deux sous-populations (tableaux 4, 5 et 6).

Images 3 et 4 : Angiomyolipomes typiques en scanner
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Tableau 3 : prévalence des troubles neurologiques dans les 3 sous populations

33,3
0 0 0 0 0
Retard mental (%) Epilepsie (%) Troubles Tubers corticaux Nodules sous- Astrocytomes
psychotiques (%) (%) épendymaires
B sSTB+ M NouveauxSTB M STB-

Tableau 4 : prévalence des Iésions dermatologiques, rétiniennes et cardiaques dans les 3 sous
populations

90
80
70
60
50
40
30
20
10

33,5

15.4
7

0 0

13,3

Rhabdomyomes
cardiaques (%)

N

Macules
hypomélanotiques
(%)

Hamartomes
rétiniens (%)

Angiofibromes (%) Plaques peau de

chagrin (%)

B STB+ B Nouveaux STB = STB-

Fibromes
unguéaux (%)

26




Tableau 5 : prévalence des Iésions pulmonaires dans les 3 sous populations

60

Insuffisance respiratoire LAM (n=142) Pneumothorax (n=143)  Kystes pulmonaires (n=165)
(n=142)
B STB+ ™ NouveauxSTB = SsTB-

Tableau 6 : prévalence de I’hématurie, ’HTA et insuffisance rénale dans les 3 sous populations

60

50

48,6

Hématurie macroscopique (n=130) Hypertension (n=147) DFG<60mL/min/1,73m? (n=139)

N STB+ M NouveauxSTB M STB-
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Suivi des AML :

Des données de suivi n’étaient disponibles que chez 128 patients sur 182 (70,4%). La durée de suivi ne

dépassait 3 années que dans 57 cas (31,3%). Chez ces 57 patients, 33 Iésions (57,89%) sont restées

inchangées aprés un suivi de plus de 3 ans. Aucune lésion n’a involué spontanément.

La progression de la taille des lésions était relativement similaire chez les patients STB- (AML

sporadiques) et chez les nouveaux STB+. Elle était beaucoup plus nette chez les patients STB+. Les

données de suivi permettaient d’estimer la croissance moyenne des Iésions a 0,7 mm/an chez les patients

STB-, 1,0 mm/an chez les nouveaux STB+, et 3,0 mm/an chez les STB+ (tableau 7).

STB- Nouveaux STB+ STB +
Croissance moyenne (mm/an) 0,7 1,0 3,0
Croissance moyenne (en 3,52% 2,13% 6,17%
pourcentage de taille initiale)

Tableau 7 : Evaluation de la croissance moyenne estimée selon le statut STB- et nouveau STB+

Image 5 : Angiomyolipome ayant augmenté de taille aprés 9 ans de suivi, sans contexte de
sclérose tubéreuse de Bourneville
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Images 6, 7 et 8 : Hémorragie rétro-péritonéale aigue révélant un angiomyolipome du pole inférieur
du rein droit ayant nécessité un traitement par embolisation en urgence, sans contexte de STB

~
R

Images 8 et 9 : Angiomyolipomes multiples et bilatéraux chez deux patients atteints de sclérose
tubéreuse de Bourneville
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DISCUSSION

L’objectif principal de cette étude était d’évaluer le lien entre des AML rénaux découverts fortuitement
sur une imagerie abdominale et une éventuelle sclérose tubéreuse de Bourneville associée, et d’analyser

les caractéristiques cliniques, d’imagerie et de suivi des AML sporadiques et des AML liés a la STB.

Dans une population de patients porteurs d’AML recrutée sur une période de 10 ans dans notre
institution nous avons répertorié 182 patients dont 22 STB+. Cela correspond a une prévalence de
I’angiomyolipome rénal de 1’ordre de 0,14% dans notre institution sur des scanners abdominaux. Ces
données dépendent grandement de la population étudiée et de la méthode employée (Fittschen et Fuijii

avaient estimé cette prévalence a respectivement 0,44% et 0,23% a partir d’échographies).'>16

Il est communément admis que dans une population de patient porteurs d’AML rénaux, la prévalence de
la STB est comprise entre 10 et 20%.1? Ces estimations sont basées sur de petites séries (<100
patients).!”® Notre population plus large permet d’estimer ce taux a 12,1%. Notre série de patients a été
constituée de maniére différente de la plupart des autres études dont les populations sont souvent issues
de données chirurgicales ou anatomo-pathologiques ce qui a pu conduire a une surreprésentation des
Iésions les plus volumineuses, les plus évolutives et a plus fort risque hémorragique. Dans notre étude,
les AML étaient ainsi plus petits en moyenne avec une taille moyenne de 23 mm pour une médiane a
15mm, contre 69 mm en moyenne pour Yamakado et al.}* Les AML associés a la STB étaient plus

fréqguemment volumineux, multiples et évolutifs en accord avec les données de la littérature.®%1°

Sur les 22 patients porteurs de STB selon les critéres internationaux 20123 7 n’étaient pas connus
comme porteurs de cette maladie. Dans notre étude, nous montrons donc qu’il est possible d’identifier
des patients porteurs d’une STB, & partir des données radiologiques et cliniques. Pour différencier les
AML liés a une STB et les AML sporadiques, les criteres d’imagerie s’étant révélés significatifs sont le
nombre de lésions, la visibilité de vaisseaux intra-lésionnels en imagerie en coupes, la présence
d’anévrysmes et I’association a des AML hépatiques et a des kystes pulmonaires. Dans la littérature, le

taux d’AML hépatiques liés a la STB est de I’ordre de 25%.13
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Les criteres cliniques qui nous sont apparus significatifs étaient les tubers corticaux sur le plan
neurologique et les lésions dermatologiques a type d’angiofibromes, de macules hypomélanotiques et de

plaques « peau de chagrin ».

CONCLUSION

Dans notre institution, en moyenne, tous les 18 mois, 26 patients sont identifiés comme présentant un
angiomyolipome rénal, avec parmi eux en moyenne 3 porteurs d’une sclérose tubéreuse de Bourneville
dont un sans antécédent personnel connu de STB. Ces données sont importantes maintenant qu’il existe

des solutions thérapeutiques dédiées et dans une optique de conseil génétique.

Images 10 et 11 : Lésions associées aux angiomyolipomes rénaux : lymphangioléimyomatose
pulmonaire se traduisant par de multiples kystes pulmonaires et petit angiomyolipome hépatique
isolé, chez un méme patient, dans le cadre d’une sclérose tubéreuse de Bourneville.
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Résume :

Introduction : L’incidence de I’angiomyolipome rénal (AML, “sporadique” ou associé a la Sclérose
Tubéreuse de Bourneville (STB)) est mal connue. L’identification de patients atteints de STB est
souvent difficile mais a pris une importance cruciale maintenant que de nouveaux traitements sont
disponibles permettant d’améliorer le pronostic rénal et neurologique.

Meéthodes : De 2006 a 2016, les imageries abdominales (TDM et IRM) ont été réalisées sur 133 882
patients. Les comptes rendus ont été analysés et les imageries ont été revues.

Résultats : 182 sur 133882 patients (0,14%) étaient porteurs d’un ou plusieurs AML rénaux et parmi
eux 22 (12,1%) avaient une STB : 15 patients suivis pour celle-ci et 7 (31,8%) pouvant étre désormais
considérés comme STB.

Comparativement aux patients sans STB, les patients nouvellement identifiés présentaient un nombre
d’AML rénaux plus important, avec une vascularisation et des anévrysmes plus souvent visibles au sein
de ces Iésions. Une association aux AML hépatiques et aux kystes pulmonaires était observée. Chez ces
patients, les tubers corticaux étaient plus fréquents, ainsi que certaines lésions dermatologiques (en
particulier angiofibromes, macules hypomélanotiques et plaques « peau de chagrin »).

Comparativement aux patients avec un antécédent personnel de STB, les patients étaient plus agés, avec
des AML moins nombreux, moins souvent bilatéraux, et prenaient un aspect majoritairement moins
tissulaire chez les patients nouvellement identifiés. Les anomalies dermatologiques de type
angiofibromes, le retard mental et 1’épilepsie étaient aussi moins fréquents dans ce dernier sous-groupe.

Conclusion : Dans notre institution, il a été possible de découvrir 7 nouvelles STB, a partir des données
de I’imagerie abdominale et de la clinique, en particulier des Iésions cutanées ou des antécédents
neurologiques. Ces patients étaient porteurs d’AML présentant plus d’anévrysmes en imagerie et étaient
plus souvent associés a des AML hépatiques et des kystes pulmonaires.
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