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Homme 47 ans, directeur marketing 

• Mi mars : douleurs épigastriques. Ces douleurs sont 

majorées penché en avant et en position en chien de 

fusil. 

•  Antécédents: 

– Tabagisme 7 PA sevré depuis 18 ans` 

– RGO depuis 2 ans, FOGD normale, H.pylori négatif. 

Rabéprazole à la demande 

– Hémochromatose chez le père 
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Anévrisme TC, paroi épaissie 
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Vasculaire 

Infection 

Inflammation 

Traumatique 

Toxique 

Tumoral 
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Watts 

Rheumatology 

2011;50:643-5 

Maladie de 

Takayasu (TAK) 
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Angio-CT scan 



 8a  

 8b  

18 fluoro-deoxyglucose PET-scanner 

tr
is

ta
n
.m

ir
a
u
lt
@

a
p
h
p
.f
r 



Hata et al. 

Int J Cardiol 

1996;S155-63 

% I IIa IIb III IV V 

Japan 24 11 10 0 1 54 

India 7 1 6 3 28 55 

TAK: Numano’s classification 
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Epidemiology 

Lee et al. Int J Cardiol 2012;159:14-20 
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Watts Rheumatology 2009 

Age < 40 years in 80% of the cases 
Female/male Ratio  : 8/1 (Japan & India); 6/1 (Mexico); 5/1 (France & Korea) 

Epidemiology 
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Watts 

Rheumatology 

2011;50:643-5 



Maladie de Behçet 

• Maladie systémique basée sur une vasculatite 

microcirculatoire  atteinte cutanéo-

muqueuse, digestive, neurologique… 
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   International criteria for diagnosis of Behçet’s disease 
Lancet, 1990, 335: 1078-80 

 
Ulcérations orales récurrentes: récidivants 
>3 fois en douze mois, 
Et deux des manifestations suivantes: 
 
 
Ulcérations génitales récurrents (cicatrices 

dépigmentées, bourses, vulve, vagin) 

 
Lésions oculaires 
 
Lésions cutanées (e.noueux, pseudofolliculite) 

 
Pathergy test positif 
 

Critères applicables en l’absence d’autres 
explications cliniques 

• Prévalence de 80 à 300/100000 en Turquie.  bassin méditerranéen  Japon 
• Survient généralement entre 18 et 40 ans tr
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Maladie de Behçet 
•  Atteinte macrocirculatoire = vasculo-Behçet 

plus rare 

  Phlébites superficielles récidivantes fréquentes 

  Phlébites des grosses veines : 7-46% des mB (peu d’embolies 

pulmonaires, risque de Budd-Chiari…) 

  Artérites systémiques : 2,2-7% dans séries cliniques [Hamza J 

Rheumatol 1987 ; Lê Thi Huong et al J Rheumatol 1995] et 34% dans une 

étude autopsique [Lakhampal et al Hum Pathol 1985] 

 Artérites pulmonaires : 0,4-2,9% 

Topographie : 

• Occlusions : sous-clavières, artères des membres > autres sites 

• Anévrysmes : aorte abdominale, artères pulmonaires > fémorales, 

autres sites  
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Maladie de Behçet 
 atteinte artérielle : rupture artérielle  
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Faux-anévrysmes 
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Maladie de Behçet 
 atteinte artérielle : anévrysme  
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Pour notre patient: 

• Pas d’aphtose, Pathergy test négatif 

• CRP <5mg/L 

• Pas d’épaissement pariétal autre 

• TEP-scanner normal 

• Sérologies infectieuses et bilan autoimmun: négatif 
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Vasculaire 

Infection 

Inflammation 

Traumatique 

Toxique 

Tumoral 
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Vasculaire 

Infection 

Inflammation 

Traumatique 

Toxique 

Tumoral 
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Vasculaire 

Infection 

Inflammation 

Traumatique 

Toxique 

Tumoral 
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Vasculaire 

Infection 

Inflammation 

Traumatique 

Toxique 

Tumoral 

Génétique? 
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Les fibres élastiques 

lames élastiques concentriques  

fibres disposées en couches superposées et 

parallèles dans la média 

 

Les fibres de collagène 

forment des boucles lâches, quand la paroi n'est 

pas étirée. 

Quand la pression intravasculaire augmente, ces 

boucles se défont l'une après l'autre. 

fibres de collagène = "manchon" limitant la dilatation 

du vaisseau. 

 

Les cellules musculaires lisses 

 - les cellules musculaires de tension 

fixées à des fibres élastiques, elles modifient le 

module d'élasticité de la paroi artérielle en se 

contractant sans modifier sensiblement le 

diamètre. - les cellules musculaires en anneau, 

reliées les unes aux autres, elles forment un cordon 

hélicoïdal. Cet arrangement se retrouve dans les 

artères de type musculaire et les artérioles. Leur 

contraction modifie le diamètre de l’artère Dingemans KP, et al Anat Rec 2000 

Les différentes fibres de la paroi artérielle 
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Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  

Classification de Villefranche des syndromes d’Ehlers–Danlos 

Beighton et al. 1997 
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Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  

•Syndrome d’Ehlers–Danlos 

  Hyperextensibilité cutanée 

  Hyperlaxité articulaire 

  Fragilité tissulaire 

•  Autres signes cliniques 
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•Syndrome d’Ehlers–Danlos 

  Hyperextensibilité cutanée 

  Hyperlaxité articulaire 

  Fragilité tissulaire 

•  Autres signes cliniques 

 

 

 

 

Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  
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•Syndrome d’Ehlers–Danlos 

  Hyperextensibilité cutanée 
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•  Autres signes cliniques 

 

 

 

 

Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  
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Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  

•Syndrome d’Ehlers–Danlos 

  Hyperextensibilité cutanée 

  Hyperlaxité articulaire 

  Fragilité tissulaire 

•  Autres signes cliniques 
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Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  

•Syndrome d’Ehlers–Danlos 

  Hyperextensibilité cutanée 

  Hyperlaxité articulaire 

  Fragilité tissulaire 

•  Autres signes cliniques 

• Fragilité colique, utérine, vasculaire 
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Morphotype facial 

caractéristique dit en « visage de madone »  
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http://jardinsduciel.centerblog.net/6009-la-vierge-marie-prie-a-vos-intentions-de-prieres


Morphotype facial 

Beighton Am J Med Genet 1998;Frank Rev Prat 2010;Perdu Presse Med 2006 

- Nez fin, lèvres horizontales 
peu ourlées 
- Pommettes saillantes, lobules 
d’oreilles hypoplasiques 
- Yeux globuleux et enfoncés  
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Signes cutanés – transparence excessive 

Peau pâle, parfois veloutée au toucher 
Lacis veineux sous-cutanés (décolleté) 
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Signes cutanés - Fragilité (Dermatorrhéxie) 

- Hématomes spontanés, volontiers extensifs 
- Cicatrisation retardées avec parfois aspect atrophique 

  ou chéloïde et souvent papyracé sur les points de frottement.  
 tr
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Signes cutanés – troubles de la cicatrisation 

Elargissement caractéristique et aspect papyracé 
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Signes cutanés - Acrogérie 

Peau des extrémités fines et rétracté sur les tendons 
donnant aux mains et aux pieds un aspect décharné, 

prématurément vieillis. 
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• Maladie vasculaire rare (1/90 000 à 1/300 000) 

 

 

• Dissections spontanées 

• Anévrismes 

• Ruptures vasculaires 

• Fistule carotido-caverneuse 

 

 

 

 

Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  

A	 B	 C	 G	

D	 E	 F	
H	
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A	 B	 C	 G	

D	 E	 F	
H	

• Maladie vasculaire rare (1/90 000 à 1/300 000) 

 

 

• Dissections spontanées 

• Anévrismes 

• Ruptures vasculaires 

• Fistule carotido-caverneuse 

 

 

 

 

Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  
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• Maladie vasculaire rare (1/90 000 à 1/300 000) 

 

 

• Dissections spontanées 

• Anévrismes 

• Ruptures vasculaires 

• Fistule carotido-caverneuse 
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• Artères de gros et moyen calibre 
 

 artères viscérales et aorte 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  

Oderich, et al. J Vasc Surg 2005 tr
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Étude 

Génotype-

Phénotype 

Variants génétiques 

•126 variants 

 

•90% concernent 

Triple hélice 
(Ex 6-47) 

 

①  71 (56%) 
substitution glycine 

 

②  36 (29%) 
ins/del/site épissage 

 

③  7 (6%) 
haploinsuffisance 

 

④ 4 (3%) 
Subs. Non-Gly 

 

⑤ 8 (6%) 
N- ou C-terminal 

P
it
ié

-2
0
1
8
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SEDv :  Mutations du gène COL3A1 

   

Pyeritz R. N Engl J Med 2000 

 

• COL3A1 chromosome 2q31 

• code la chaîne α (1) du pro-collagène III 

 

• assemblage de 3 chaînes pro-α1 en triple hélice 

 

• collagène fibrillaire 

parois vasculaires, tractus gastro-intestinal, utérus 

 

• SEDv: effet dominant négatif chaîne α (1) anormale 

 

Canty and Kadler. J Cell Science 2005 

Maladie du collagène de type III 
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• Maladie vasculaire rare 
p = 1/90 000 à 1/300 000 

  

• Maladie vasculaire grave 

• Espérance de vie: 50 ans 

 

 

 

 

• Du sujet jeune 

• 1ère complication à 30 ans 

 

• chaque complication = 10% mortalité 

 

• 1ère complication 

 = vasculaire une fois sur deux 

 

 

 

 

 

 

 

Pepin et al. Genet Med 2014 

Le syndrome d’EHLERS-DANLOS vasculaire (SEDv)  

Frank et al. Eur J Hum Genet 2015 
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Prise en charge du SEDv  

Céliprolol: bêtabloquant 

diminue les complications 

vasculaires et digestives 

Messas et al. Neurologies 2009 

Frank et al. Rev Prat 2009 Ong et al. Lancet 2010 

Prévention primaire 

non médicamenteuse 
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POSSIBLE, MAIS PAS QUE… 

Syndrome d’Ehlers–Danlos vasculaire 
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Van den Laar J Med Genet 2012;49:47-57 

Legrand, Mirault et al. 2018 
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tristan.mirault@aphp.fr 



LOEYS-DIETZ (TYPES 1-4) 

• Atteinte Aortique 50% (rares formes de TAAD 
non syndromiques) sévère: Chirurgie de 
remplacement agressive (45 voire 40 mm au 
Valsalva) 
 

• Anévrysmes artères de moyen calibre 50% avec 
tortuosité artérielle systémique  
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TORTUOSITE ARTERIELLE 

Loeys-Dietz (1,2)       Loeys-Dietz (1,2)         Marfan                 Loeys-Dietz 

(1,2)  
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« LES »  SYNDROMES DE LOEYS-DIETZ 

• Maladies dominantes rares: 1/20,000-100,000 

• Maladie « syndromique » (Loeys-Dietz types 1 & 3) 

•  Anomalies squelettiques: « Marfan-Like Syndrome » 

• +/- Ectasie durale  

• Peau douce, veloutée et élastique 

• Dysmorphie (face, luette, crâne) 
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Anomalies squelettiques 

• Moins Longiligne qu’un Marfan 
• Reduced extension coude 

– <170 degrees 

• Atteinte os longs:  
– bras/jambes/doigtss/orteils disproportionnés 

• Visage allongé 
• Pectus excavatum, scoliose 

– Pectus escavatum (funnel chest) 
– Pectus carinatum (pigeon’s chest) 

• Pieds plats 
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LOEYS-DIETZ TYPES 1 ET 2 
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LOEYS-DIETZ TYPE 3: SMAD3 
= « SYNDROME ANEVRYSMES-OSTEOARTHRITE » 

 

• Symptômes ostéoarticulaires: « ostéoarthrite »: 

arthrose, PR 

• Lésions artérielles: 10 ans avant symptômes 

articulaires 
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LOEYS-DIETZ TYPE 3 
= SYNDROME ANEVRYSMES-OSTEOARTHRITE 

• Maladie dysimmunitaire diffuse: 

 

– Neuropathie distale (CMT-like PMP22 nég) 

– Syndrome sec 

– PR 

– Hashimoto 

– Diabète type 1 
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Pour notre patient: 

• Pas d’antécédent familiaux notable 

• Luette monophide, morphotype facial  « banal »,  

• Envergure sur taille < 1,05, pectus non déformé, 

pas de scoliose…  

• Score de Beigthon à 0 
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Sténose/dissection 

 artérielle rénale 

Athérome 

 

Maladie  

syndromique 

 

Patient 

polyvasculaire 

Pathologie non athéromateuse 

Artérite de 
Takayasu 

Oui 

Oui 

Dysplasie Fibromusculaire 

Alagille, Williams, 
NF1, Ehlers Danlos 

vasculaire….. 

Oui 

Syndrome  

inflammatoire 

 

Pathologie non athéromateuse, 

non inflammatoire 

Plouin Nephrol Therap 2016 
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Cohorte Française 337 patients 

Présentation au diagnostic (337 patients) 

Sexe Féminin,  n (%) 271 (80%) 

Age au diagnostic d’hypertension, an 38 [27, 47] 

Age au diagnostic de DFM, an 47 [37,56] 

Antécédent de diabète,  n (%) 13 (4%) 

Dyslipidémie,  n (%) 88 (26%) 

Tabagisme,  n (%) 164 (49%) 

Index de masse corporelle, kg/m² 23 [21, 26] 

Savard et al. Circulation 2012;126:3062 
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Distribution des lésions dysplasiques 

Persu A et al, Europ J Clin Invest 2012;42:338 

10% 
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Savard S et al, Circulation 2012;126:3062 

 Multifocal, 276 Focal, 61 p 

Hommes 47 (17%) 19 (31%) 0.02 

Age au Δ, y 49 [42, 58] 30 [25, 39] <0.01 

Bilatérale  171 (62%) 13 (21%) <0.01 

Petit rein 19 (10%) 16 (33%) <0.01 

Interventions 50 (35%) 28 (90%) <0.01    

DFM: deux phénotypes 
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Les dissections et les anévrismes ne suffisent pas à 
poser le diagnostic de DFM 

  Dissections artérielles isolées 

– Hématome disséquant 

– Principale cause d’infarctus rénal 

– Récidive possible 

– Pas d’autre atteinte vasculaire 

 

  Anévrismes de l’artère rénales 

– Dans le cadre d’une maladie anévrismale ou atteinte isolée 

– Peuvent être présents dans le contexte de DFM. 

– Présence de récepteurs à la progestérone 

 

 

Dissection 
isolée du TC 
chez notre 

patient 
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Segmental Arterial Mediolysis 

Kalva et al. J Vasc Interv Radiol 2011 
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Diagnostic 

d’exclusion 



Segmental Arterial 
Mediolysis 

Naidu et al. AJR 2018 
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NEVADA 
New Event after Visceral Artery 

Dissection or Aneurysm PI 

• Laurence AMAR (HTA) 

• Tristan MIRAULT (Med.Vasculaire) 

Funding FFC 45 000€ 

IRB in process, Starting Inclusions 2018 Q4 

 

M0---M6---M12 

 

Standardized 

medical exam 

 

BioBank 

 

DNA & RNA seq. 

 

Imaging 



Comment évoquer une maladie artérielle rare splanchnique? 

•Histoire de la maladie 

Sepsis, fièvre, sd inflammatoire 

Fragilité vasculaire, colique, utérine 

•Examen clinique 

   Hyperlaxité articulaire 

  Fragilité tissulaire 

 Luette bifide 

 Acrogérie 

 Envergure/taille >1,05 

• Arbre généalogique 

• Imagerie scanner 

 TSA, Aorte thoracique, Aorte abdominale 
jusqu’aux artères iliaques 

• Evoquer les diagnostics différentiels… 

• Avis d’experts 

•  maillage national Maladies Vasculaires Rares 

tr
is

ta
n
.m

ir
a
u
lt
@

a
p
h
p

.f
r 



Comment évoquer une maladie artérielle rare splanchnique? 

•Vascularite 

•AngioBehçet 

•Syndrome d’Ehlers-Danlos vasculaire 

•Syndrome de Loeys-Dietz 

•Dysplasie Fibromusculaire 

•Segmental Arterial Mediolysis 

 

• Evoquer les diagnostics différentiels… 

• Avis d’experts 

•  maillage national Maladies Vasculaires Rares 
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http://www.maladies-vasculaires-rares.fr 
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Suivez-nous sur  @MedVasc_HEGP 

01.56.09.37.55 – 01.56.09.30.51 – 01.56.09.56.29 
medecine.vasculaire@aphp.fr 
01.56.09.30.83 (7/7 24/24) 
tristan.mirault@aphp.fr 


