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MOTS CLES Résumé

Sclérose tubéreuse de But. — Déduire de la littérature des recommandations sur la prise en charge des atteintes
Bourneville ; rénales de la sclérose tubéreuse de Bourneville (STB).

Rein ; Patients. — Cinq praticiens ont rédigé les recommandations apres revue de la littérature. Elles
Angiomyolipome ; ont été évaluées par 14 experts grace a une échelle a neuf paliers (1: désaccord total ; 9: accord
Kyste ; total), puis reformulées jusqu’a ce que chaque item recueille un score médian supérieur ou égal
Embolisation ; as8.

mTOR ; Résultats. — Quarante-huit a 80% des patients atteints de STB ont une pathologie rénale avec
Lymphangioléio- présence d’angiomyolipomes (AML), de kystes, de cancers et/ou évolution vers Uinsuffisance
myomatose rénale. Une échographie abdominale (et créatininémie si anomalie) est recommandée des le

diagnostic de STB. Le bilan sera répété tous les trois a cing ans s’il est normal. Des kystes
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nombreux et volumineux, doivent faire évoquer une polykystose associée. Aprés 20 ans, le suivi
reposera sur la tomodensitométrie ou UIRM, plus précises pour la surveillance des AML. La
biopsie d’une masse rénale doit se discuter en cas de calcifications, nécrose centrale ou crois-
sance rapide. Une lymphangioléiomyomatose (LAM) doit étre dépistée chez les femmes par
tomodensitométrie pulmonaire a 18 et 30—40ans. La rupture hémorragique d’un AML doit étre
traitée en premiére intention par embolisation. Les AML asymptomatiques cumulant les facteurs
de risque hémorragique (taille > 80 mm, contingent vasculaire prédominant, micro-anévrysmes)
doivent étre traités préventivement, si possible par embolisation. La place des inhibiteurs de

mTOR reste a définir.

Conclusion. — Un suivi et un traitement standardisés sont nécessaires pour améliorer la prise
en charge des atteintes rénales de la STB.
© 2013 Editions francaises de radiologie. Publié par Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.

Introduction

La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une
phacomatose autosomique dominante intéressant
environ 1/6000 naissances, avec une prévalence de
1/11000—14000apres l’age de dix ans [1,2]. Elle est
due a latteinte des génes TSC1 (9q34) ou TSC2 (16p13)
codant respectivement pour ’hamartine et la tubérine qui
régulent la prolifération cellulaire et la voie mTOR. La STB
se caractérise par la croissance de lésions hamartomateuses
multiples (cerveau, peau, reins, coeur, poumons, rétine...).
Les signes neurologiques sont prédominants avec épilepsie,
retard mental et/ou troubles comportementaux comme
’autisme [1,3].

Les atteintes rénales sont la seconde cause de morta-
lité/morbidité tous ages confondus et la premiére cause
de mortalité aprés 30ans [4—7]. Elles concernent 48—80%
des patients [5,8—11], et sont dominées par ’apparition
d’angiomyolipomes (AML), de kystes corticaux, de lésions
malignes ou a potentiel malin (carcinomes a cellules rénales,
angiomyolipomes épithélioides [AMLE]) et/ou d’une insuffi-
sance rénale chronique (IRC).

Les AML rénaux touchent 34—80% des patients
[8—10,12,13]. Ills sont nombreux, bilatéraux et volumi-
neux [14—17], surtout en cas de mutation de TSC2 [10,13]
ou de retard intellectuel [13,18]. Les patients avec AML
auraient plus souvent des hamartomes rétiniens, des
rhabdomyomes cardiaques et des lésions cutanées [4]. La
principale complication des AML est la rupture hémorra-
gique spontanée qui peut nécessiter une néphrectomie
ou une embolisation en urgence. Les AML peuvent aussi
détruire le parenchyme rénal et créer une IRC [16,19].

Des kystes rénaux touchent 14—45% des adultes atteints
de STB et 10—20 % des enfants [5,8,10,12,20]. Petits et rare-
ment symptomatiques [10,21], leur nombre est inférieur a
5dans 45—64 % des cas. Ils sont bilatéraux dans 22—60 % des
cas [10,20].

L’évolution vers UIRC, premiére cause de décés a l’age
adulte [7], concerne moins de 2—5% des patients [21—23].
Elle peut étre iatrogéne (néphrectomie, embolisations, toxi-
cité des médicaments), ou due aux AML ou a une polykystose
rénale (PKR) [9,19,20,24]. Le géne TSC2 est voisin du géne
PKD1 (16p13,3) impliqué dans la PKR dominante de l’adulte.
Une délétion affectant simultanément les deux génes peut
donner une PKR détectable dés ’enfance et responsable

d’une IRC terminale dans la deuxiéme ou troisieme décennie
(«TSC2/PKD1 contiguous gene syndrome ») [3,5,25].

L’association entre STB et tumeurs rénales malignes reste
discutée [26], avec un taux de cancer de 0,5—4,2% [5,8,10].
Des cas pédiatriques et des tumeurs multiples [27,28] ont
fait émettre U’hypothése que la STB était un facteur de
risque, ce qui reste controversé [26]. Certains cancers
décrits pourraient d’ailleurs correspondre a des AMLE, une
variante potentiellement maligne des AML [6,29—34].

La prise en charge des atteintes rénales de la STB, poten-
tiellement graves, reste peu standardisée. Le but de ce
travail est de faire le point sur ces atteintes rénales et
de déduire des recommandations de prise en charge de la
littérature.

Patients et méthodes

Le centre de référence sur la STB a fait appel, en septembre
2008, aux services d’urologie, de néphrologie et d’imagerie
des CHU francais pour établir des recommandations sur la
prise en charge des atteintes rénales de la STB. En mai
2009 les médecins intéressés de neuf CHU ont rédigé dix
questions pratiques devant faire l’objet de recommanda-
tions. Cing praticiens (OR, HN, LZ, NG, ELC) ont rédigé,
aprés revue de la littérature, une premiére version des
recommandations, évaluée par un panel d’experts relec-
teurs. L’accord des relecteurs pour chaque item a été estimé
par une échelle de Likert a neuf paliers (1: désaccord total ;
9: accord total) et des commentaires libres. Les recomman-
dations ont été reformulées jusqu’a ce que chaque item
recueille un score médian supérieur ou égal a 8.

Questions cliniques et recommandations

Faut-il un dépistage des atteintes rénales de la
sclérose tubéreuse de Bourneville (STB)?

Le but du dépistage des atteintes rénales de la STB est la
prévention des risques évolutifs (déces, hémorragie, IRC,
cancer). Son bénéfice sur l’incidence des complications et la
morbi-mortalité n’a pas fait ’objet d’études. Mais une éva-
luation rénale doit faire partie de la prise en charge initiale
des patients pour la plupart des auteurs [1,4,9,20,24,35,36].
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