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ĐoŵplĠŵeŶtaiƌesàpouƌàuŶeàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàgloďaleàdeàĐesàŵalades. 

VeuillezàtƌouǀeƌàiĐiàl'eǆpƌessioŶàdeàŵaàgƌatitudeàetàdeàŵesàƌeŵeƌĐieŵeŶts. 
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À ŵoŶ Maîtƌe et Juge 

 

MoŶsieuƌàleàDoĐteuƌàPatƌiĐeàGáLLET 

MaîtƌeàdeàCoŶfĠƌeŶĐesàetàPƌatiĐieŶàHospitalieƌàeŶàORLàetàĐhiƌuƌgieàŵaǆillo-faĐiale,à 
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D’abord il y a la famille, celle des 6. Pour la joie cultivée ensemble, pour 
le partage si finement inculqué et pour notre unité malgré tout,               

je vous aime. 

Pour Gp et Galou, qui veillent sur leur si belle couvée et Papet, dont la 

moustache doit frémir à l’idée de voir son petit-fils ainsi froqué. 

Pour Syl, mon autre frère, roi sans pareil des 400 zin-cou(p)s 

 

Ensuite pour la bande à Polo, pour ces années de liberté des toits de   

Montpellier aux saunas embués et pour tout le bonheur qu’il nous reste à 
croquer. Alors Merci Gab, Rob, Youss, Ju, Chlo, Vins, Cams, Dadou, Bart, 

Ben et Marie. Et pour le kurde bien sûr. 

 

Puis s’en est venu le temps des mirabelles, où Jo & Vi m’ont aéré, Mat & 
Jean adopté, Hélène fait marrer, Fab, Chlo et Rém si bien accompagné. 

Une grande pensée pour Pascal, Véronique, Estelle, Jacques, Cyril,       

Thomas, François et son équipe, pour m’avoir appris la médecine du bon 
sens. Et que dire de Sabine, ou l’art d’allier bienveillance et compétences 

tout aussi bien que bonne humeur et robes à fleurs (rime tardive, on me 

pardonnera). Un chaleureux merci à Nathalie et Rosanna, deux aides-

soignantes qui accordent si joliment humain et humour. 

 

Et puis le Sud m’a fait de l’œil, et de quelle façon grâce à Raph, Pao et 
Marie. Et comme un bonheur ne vient jamais seul, Marine m’a dit « reste 
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Un petit mot pour la côte de Brabois, gravie au moins cinq cent trente fois, 

douze fois l’Everest à bicyclette, qui dit mieux ? 

 

Pour finir, merci à Tonton Steph, Marisa, Zula, Christian & Chantal et 

Jeannine, qui tous, à leur manière, m’ont fait grandir. 

Alors, au moment de clancher une dernière fois la porte lorraine,            

je vous remercie tous, du fond du cœur. 
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SERMENT 

 

«áuàŵoŵeŶtà d'ġtƌeà adŵisà ăà eǆeƌĐeƌà laà ŵĠdeĐiŶe,à jeà pƌoŵetsà età jeà
juƌeàd'ġtƌeàfidğleàauǆàloisàdeàl'hoŶŶeuƌàetàdeàlaàpƌoďitĠ.àMoŶàpƌeŵieƌà
souĐià seƌaàdeà ƌĠtaďliƌ,àdeàpƌĠseƌǀeƌàouàdeà pƌoŵouǀoiƌà laà saŶtĠàdaŶsà
tousà sesà ĠlĠŵeŶts,à phǇsiƋuesà etàŵeŶtauǆ,à iŶdiǀiduelsà età soĐiauǆ.à Jeà
ƌespeĐteƌaiàtoutesàlesàpeƌsoŶŶes,àleuƌàautoŶoŵieàetàleuƌàǀoloŶtĠ,àsaŶsà
auĐuŶeà disĐƌiŵiŶatioŶà seloŶà leuƌà Ġtatà ouà leuƌsà ĐoŶǀiĐtioŶs.à
J’iŶteƌǀieŶdƌaiàpouƌàlesàpƌotĠgeƌàsiàellesàsoŶtàaffaiďlies,àǀulŶĠƌaďlesàouà
ŵeŶaĐĠesà daŶsà leuƌà iŶtĠgƌitĠà ouà leuƌà digŶitĠ.à Mġŵeà sousà laà ĐoŶ-
tƌaiŶte,àjeàŶeàfeƌaiàpasàusageàdeàŵesàĐoŶŶaissaŶĐesàĐoŶtƌeàlesàloisàdeà
l'huŵaŶitĠ.à J'iŶfoƌŵeƌaià lesà patieŶtsà desà dĠĐisioŶsà eŶǀisagĠes,à deà
leuƌsà ƌaisoŶsà età deà leuƌsà ĐoŶsĠƋueŶĐes.à Jeà Ŷeà tƌoŵpeƌaià jaŵaisà leuƌà
ĐoŶfiaŶĐeàetàŶ'eǆploiteƌaiàpasàleàpouǀoiƌàhĠƌitĠàdesàĐiƌĐoŶstaŶĐesàpouƌà
foƌĐeƌà lesà ĐoŶsĐieŶĐes.à Jeà doŶŶeƌaià ŵesà soiŶsà ăà l'iŶdigeŶtà età ăà Ƌui-
ĐoŶƋueàŵeà lesà deŵaŶdeƌa.à Jeà Ŷeàŵeà laisseƌaià pasà iŶflueŶĐeƌà paƌà laà
soifà duà gaiŶà ouà laà ƌeĐheƌĐheà deà laà gloiƌe.à ádŵisà daŶsà l'iŶtiŵitĠà desà
peƌsoŶŶes,àjeàtaiƌaiàlesàseĐƌetsàƋuiàŵeàsoŶtàĐoŶfiĠs.àReçuàăàl'iŶtĠƌieuƌà
desàŵaisoŶs,à jeàƌespeĐteƌaià lesàseĐƌetsàdesàfoǇeƌsàetàŵaàĐoŶduiteàŶeà
seƌǀiƌaà pasà ăà Đoƌƌoŵpƌeà lesàŵœuƌs.à Jeà feƌaià toutà pouƌà soulageƌà lesà
souffƌaŶĐes.à Jeà Ŷeà pƌoloŶgeƌaià pasà aďusiǀeŵeŶtà lesà agoŶies.à Jeà Ŷeà
pƌoǀoƋueƌaià jaŵaisà laà ŵoƌtà dĠliďĠƌĠŵeŶt.à Jeà pƌĠseƌǀeƌaià l'iŶdĠpeŶ-
daŶĐeàŶĠĐessaiƌeàăàl'aĐĐoŵplisseŵeŶtàdeàŵaàŵissioŶ.àJeàŶ'eŶtƌepƌeŶ-
dƌaià ƌieŶà Ƌuià dĠpasseà ŵesà ĐoŵpĠteŶĐes.à Jeà lesà eŶtƌetieŶdƌaià età lesà
peƌfeĐtioŶŶeƌaiàpouƌàassuƌeƌàauàŵieuǆàlesàseƌǀiĐesàƋuiàŵeàseƌoŶtàde-
ŵaŶdĠs.à J'appoƌteƌaiàŵoŶà aideà ăàŵesà ĐoŶfƌğƌesà aiŶsià Ƌu'ăà leuƌsà fa-
ŵillesà daŶsà l'adǀeƌsitĠ.à Queà lesà hoŵŵesà etàŵesà ĐoŶfƌğƌesàŵ'aĐĐoƌ-
deŶtàleuƌàestiŵeàsiàjeàsuisàfidğleàăàŵesàpƌoŵessesà;àƋueàjeàsoisàdĠsho-
ŶoƌĠàetàŵĠpƌisĠàsiàj'ǇàŵaŶƋueà». 
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LISTE DES ABRÉVIATIONS 

 

AVC : Accident vasculaire cérébral 

FAV : Fistule artério-veineuse 

HHT : Télangiectasie hémorragique héréditaire 

HTP : Hypertension pulmonaire 

MAV : Malformation artério-veineuse 

MAVD : Malformation artério-veineuse digestive  

MAVCS : Malformation artério-veineuse cérébro-spinale 

MAVH : Malformation artério-veineuse  hépatique 

MAVP : Malformation artério-veineuse pulmonaire 

MRO : Maladie de Rendu-Osler 

PNDS : Plan national de diagnostic et de soins 

TGF : Transforming Growth Factor 

VEGF : Vascular Endothelial Growth Factor 
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PREMIÈRE PARTIE : PRÉSENTATION 

1. IŶtƌoduĐtioŶ 

DĠĐƌiteà depuisà laà fiŶà duà XIXğŵeà siğĐle,à laà ŵaladieà deà ReŶdu-Osleƌà ;MROͿ,à appelĠeà aussià
tĠlaŶgieĐtasieàhĠŵoƌƌagiƋueàhĠƌĠditaiƌeà ;HHTͿ,àestàuŶeàpathologieàgĠŶĠtiƋueàtƌaŶsŵiseàsuƌà
uŶà ŵodeà autosoŵiƋueà doŵiŶaŶtà età ƌespoŶsaďleà d’aŶoŵaliesà deà laà sǇŶthğseà deà
l’eŶdothĠliuŵ. 

Laà MROà seà tƌaduità paƌà laà pƌĠseŶĐeà deà tĠlaŶgieĐtasiesà ĐutaŶĠo-ŵuƋueusesà età deà
ŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesà ;MáVͿàauàŶiǀeauàǀisĐĠƌalà ;pouŵoŶs,à foie,à appaƌeilàdigestifà
etàsǇstğŵeàŶeƌǀeuǆàĐeŶtƌalͿ,àăàl’oƌigiŶeàd’hĠŵoƌƌagiesàăàƌĠpĠtitioŶ. 

áàl’heuƌeàaĐtuelle,àuŶeàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàsǇŵptoŵatiƋueàetàuŶàdĠpistageàdesàMáVàĐoŶstitueŶtà
laàpieƌƌeàaŶgulaiƌeàduàsuiǀiàdeàĐesàpatieŶts.à 
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2. ÉpidĠŵiologie 

Cetteàŵaladieà ƌaƌeàpƌĠseŶteàuŶeàdistƌiďutioŶàgĠogƌaphiƋueàdispaƌateà liĠeàauǆàŵouǀeŵeŶtsà
ŵigƌatoiƌes,àaǀeĐàuŶeàpƌĠǀaleŶĐeàdeàl’oƌdƌeàdeàϭàĐasàsuƌàϱϬϬϬàăàϴϬϬϬàpeƌsoŶŶesàeŶàOĐĐideŶtà
ouàauàJapoŶ,àăàϭàĐasàsuƌàϮϬϬϬàdaŶsàĐeƌtaiŶesàĐoŵŵuŶesàfƌaŶçaisesà΀ϭ,Ϯ΁. 

L'ągeàŵoǇeŶàdeàdĠďutàdesàĠpistaǆisàestàĠƋuiǀaleŶtàăàĐeluiàd’eŶtƌĠeàdaŶsàlaàŵaladie,àsoitàϭϮà
aŶs.à LaàƋuasi-iŶtĠgƌalitĠàdesàpatieŶtsà atteiŶtsàdeàMROàpƌĠseŶteà desà Ġpistaǆisà ăà l’ągeà deà ϰϬà
aŶs.àLaàplupaƌtàdesàpatieŶtsàƌappoƌteàuŶàdĠlaiàdeàϱàăàϯϬàaŶsàeŶtƌeàleàdĠďutàdesàĠpistaǆisàetà
l'appaƌitioŶàdesàtĠlaŶgieĐtasiesàfaĐialesà΀ϯ΁. 

UŶeà ƌĠĐeŶteà ĠtudeàŵoŶtƌeà Ƌueà laà pƌĠǀaleŶĐeà deà laàMROà està sigŶifiĐatiǀeŵeŶtà plusà ĠleǀĠeà
Đhezà lesàfeŵŵesàƋueàĐhezà lesàhoŵŵesà;tauǆàdeàpƌĠǀaleŶĐeàajustĠàăàϭ,ϱϯ,à ICàăàϵϱ% :àϭ,Ϯϰàăà
ϭ,ϴϴͿàaiŶsiàƋueàdaŶsàlesàgƌoupesàsoĐioĠĐoŶoŵiƋuesàlesàplusàaisĠsà;tauǆàdeàpƌĠǀaleŶĐeàajustĠà
ϭ,ϳϰ,à ICàăàϵϱ% :à ϭ,ϭϰàăàϮ,ϲϰͿ,àpƌoďaďleŵeŶtàeŶàƌaisoŶàd’iŵpoƌtaŶtesàdispaƌitĠsàd’aĐĐğsàauǆà
soiŶsà΀ϰ΁.à 
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3. GĠŶĠtiƋue et PhǇsiopathologie 

3.1. GĠŶĠtiƋue 

LaàŵaladieàdeàReŶdu-OsleƌàsuitàuŶàŵodeàdeàtƌaŶsŵissioŶàautosoŵiƋueàdoŵiŶaŶt,àaǀeĐàuŶeà
pĠŶĠtƌaŶĐeàĐoŵplğteàăàl’ągeàdeàϱϬàaŶsà΀ϭ,Ϯ΁. 

L’iŵpliĐatioŶàdesàϯàgğŶesàsuiǀaŶtsàaàĠtĠàdĠĐelĠeàdaŶsà laàphǇsiopathologieàdeà laàŵaladieàdeà
ReŶdu-Osleƌ:àENG,àACVRLϭàetàMADHϰ.àCesàgğŶesàĐodeŶtàpouƌàdesàpƌotĠiŶesàiŵpliƋuĠesàdaŶsà
laà ǀoieà deà sigŶalisatioŶà duà TƌaŶsfoƌŵiŶg Gƌoǁth FaĐtoƌ ďĠtaà ;TGFà βͿà auà seiŶà deà laà Đelluleà
eŶdothĠlialeà età lesà ŵutatioŶsà Ƌuià lesà ĐoŶĐeƌŶeŶtà soŶtà ăà l’oƌigiŶeà d’uŶeà pƌolifĠƌatioŶà
eŶdothĠlialeàeǆĐessiǀeàetàd’uŶeàƌĠduĐtioŶàdeàlaàsǇŶthğseàduàtissuàĐoŶjoŶĐtifàdeàsoutieŶà΀ϯ,ϱ΁. 

OŶàdistiŶgueàplusieuƌsàtǇpesàdeàMRO.àLesàMROàdeàtǇpesàϭàetàϮàƌepƌĠseŶteŶtàpƌğsàdeàϵϴ%àdesà
Đasà΀ϱ΁: 

- MROàdeàtǇpeàϭ: 

Ilàs’agitàdeàlaàŵutatioŶàduàgğŶeàENGà;ĐhƌoŵosoŵeàϵƋϯϰͿàĐodaŶtàpouƌàl’eŶdogliŶe,àuŶeà
glǇĐopƌotĠiŶeà loĐalisĠeà ăà laà suƌfaĐeà desà Đellulesà eŶdothĠlialesà età appaƌteŶaŶtà auà
Đoŵpleǆeà duà ƌĠĐepteuƌàduà TGFβà ΀ϲ΁.à CetteàŵutatioŶ,àŵajoƌitaiƌeŵeŶtàdeà tǇpeàŶoŶ-

seŶs,àeŶtƌaîŶeàl’aďseŶĐeàd’eǆpƌessioŶàdeàl’eŶdogliŶeàăà laàsuƌfaĐeàĐellulaiƌeàpaƌàhaplo-

iŶsuffisaŶĐeà;dĠfiĐitàƋualitatifàdeàlaàpƌotĠiŶeͿ.àRĠĐeŵŵeŶt,àl'iŵpliĐatioŶàdeàŵutatioŶsà
daŶsàlaàƌĠgioŶàϱ'UTRàduàgğŶeàENGàaàĠgaleŵeŶtàĠtĠàŵoŶtƌĠeà΀ϳ΁. 

 

- MROàdeàtǇpeàϮ: 

LaàŵutatioŶ,à deà tǇpeà fauǆ-seŶs,à ĐoŶĐeƌŶeà iĐià leà gğŶeàACVRLϭà ;Đhƌoŵosoŵeà ϭϮƋϭϯͿà
ĐodaŶtà pouƌà l’aĐtiǀiŶà ƌeĐeptoƌ-likeà kiŶaseà ϭà ;áLKϭͿ,à uŶà ƌĠĐepteuƌà eŶdothĠlialà deà laà
faŵilleàduàTGFβà΀ϴ΁.àCetteàŵutatioŶàƌeŶdàiŶeffiĐaĐeàlaàphosphoƌǇlatioŶàdesàpƌotĠiŶesà
SŵadàetàlaàƌĠgulatioŶàdeàlaàsigŶalisatioŶàeŶàaǀalà΀ϱ΁. 

 

àààààà-ààààààáutƌesàtǇpesàdeàMROà: 

LaàŵutatioŶàduàgğŶeàMADHϰ ;ĐhƌoŵosoŵeàϭϴƋϮϭͿàestàpƌĠseŶteàdaŶsàϭàăàϯ%àdesàĐasà
΀ϯ΁.àElleàĐodeàpouƌàlaàpƌotĠiŶeàSMáDϰ,àpƌĠseŶteàauàseiŶàdesàĐellulesàeŶdothĠlialesàetà
deà l’ĠpithĠliuŵàdigestif.àElleàestà iŵpliƋuĠeàdaŶsà laà ǀoieàdeà sigŶalisatioŶàduàTGFβ.à Leà
speĐtƌeàdesàŵutatioŶsàtouĐhaŶtàSMáDϰàĠtaŶtàĐoŵŵuŶàeŶtƌeàlesàpatieŶtsàatteiŶtsàdeà
MROà età Đeuǆà atteiŶtsà duà sǇŶdƌoŵeà deà polǇposeà juǀĠŶileà ĐoliƋueà ;HHT-PJͿ,à Đesà
pathologiesà doiǀeŶtà ġtƌeà ĐoŶjoiŶteŵeŶtà ƌeĐheƌĐhĠesà eŶà Đasà deà pƌĠseŶĐeà deà Đetteà
ŵutatioŶà ΀ϵ΁.à UŶà tƌaǀailà ŵeŶĠà eŶà ϮϬϭϲàŵoŶtƌaità Ƌueà laàŵutatioŶà deàMADHϰà Ġtaità
aussiàassoĐiĠeàăàuŶeàdilatatioŶàdeàl'aoƌteà΀ϭϬ΁.àà 

DesàŵutatioŶsàduàgğŶeàRASAϭàoŶtàĠtĠàdĠteĐtĠesàĐhezàuŶàfaiďleàŶoŵďƌeàdeàpatieŶtsà
pƌĠseŶtaŶtàdesàsigŶesàĐliŶiƋuesàdeàMROà;ĠtudeàeŶàĐouƌs,àƌĠsultatsàŶoŶàpuďliĠsͿ. 

Plusà ƌĠĐeŵŵeŶt,à d’autƌesà tǇpesà deàŵutatioŶsà suƌà desà gğŶesàŵalà ideŶtifiĠsà oŶtà ĠtĠà
dĠĐƌitsàdaŶsàlesàĐhƌoŵosoŵesàϱàetàϳ,àfoƌŵaŶtàlesàMROàdeàtǇpeàϯàetàϰà΀ϭϭ,ϭϮ΁. 

https://fr.wikipedia.org/wiki/Facteur_de_croissance_de_transformation


ϮϬ 

DesàŵutatioŶsà deà fauǆ-seŶsà hĠtĠƌozǇgotesà duà gğŶeàGDFϮ,à ĐodaŶtà pouƌà laà pƌotĠiŶeà
ŵoƌphogĠŶĠtiƋueà osseuseà ϵà ;BMPϵͿ,à oŶtà ĐoŶduità ăà l'ideŶtifiĐatioŶà d'uŶà sǇŶdƌoŵeà
appelĠà HHTϱà ΀ϭϯ,ϭϰ΁.à D’autƌesà tƌaǀauǆà suggĠƌaieŶtà Ƌu’uŶeàŵutatioŶà duà gğŶeà GDFϮà
seƌaitàăàl'oƌigiŶeàd'uŶàsǇŶdƌoŵeàditàHHT-likeà;tĠlaŶgieĐtasiesàŶoŶàtǇpiƋuesàetàaďseŶĐeà
deàMáVͿà΀ϱ΁. 

DeuǆàgğŶes,àPTPNϭϰàetàADAMϭϳ,àoŶtàƌĠĐeŵŵeŶtàĠtĠàideŶtifiĠsàĐoŵŵeàĠtaŶtàdĠĐisifsà
daŶsà l'aŶgiogeŶğseàdeà laàMRO.à Ilà aà ĠtĠàdĠŵoŶtƌĠàƋueà lesà ǀaƌiaŶtsàduà gğŶeàPTPNϭϰà
iŶflueŶĐeŶtàlaàsĠǀĠƌitĠàduàphĠŶotǇpeàdeàlaàŵaladie,àĐeƌtaiŶsàd’eŶtƌeàeuǆàfaǀoƌisaŶtàleà
dĠǀeloppeŵeŶtàdeàMáVàpulŵoŶaiƌes.àLesàǀaƌiaŶtsàduàgğŶeàADAMϭϳàoŶtàĠtĠàassoĐiĠsà
ăà laà pƌĠseŶĐeà deà MáVà pulŵoŶaiƌesà daŶsà lesà MROà deà tǇpeà ϭà ŵaisà pasà deà tǇpeà Ϯà
΀ϱ,ϭϱ,ϭϲ΁. 

Desà tƌaǀauǆà puďliĠsà eŶà ϮϬϭϵà suggğƌeŶtà Ƌueà laà geŶğseà deà ŵiĐƌoáRNà ŵĠdiĠeà paƌà
l'eŶzǇŵeà Dƌoshaà ĐoŶtƌiďueà auà ĐoŶtƌôleà duà dĠǀeloppeŵeŶtà ǀasĐulaiƌeà ƌĠgià paƌà leà
Đoŵpleǆeà TGFβ.à Lesà ŵutatioŶsà atteigŶaŶtà Đetteà eŶzǇŵeà soŶtà plusà fƌĠƋueŵŵeŶtà
ƌeŶĐoŶtƌĠesàĐhezàlesàpatieŶtsàatteiŶtsàdeàMROàƋueàdaŶsàlaàpopulatioŶàgĠŶĠƌaleà΀ϭϳ΁. 
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3.2. IŵpliĐatioŶ eŶ ďiologie ŵolĠĐulaiƌe 

Lesà gğŶesà ENG, ACVRLϭà età MADHϰà ĐodeŶtà pouƌà desà pƌotĠiŶesà iŶteƌǀeŶaŶtà ăà diffĠƌeŶtsà
ŶiǀeauǆàduàĐoŵpleǆeàTGFàβà;figuƌeàϭͿ.àLesàŵutatioŶsàƋuià lesàatteigŶeŶtàsoŶtàăà l’oƌigiŶeàd’uŶà
dǇsfoŶĐtioŶŶeŵeŶtàdeàlaàǀoieàdeàsigŶalisatioŶàSŵad-dĠpeŶdaŶte. 
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Figuƌeàϭ :àVoiesàdeàsigŶalisatioŶàdeàTGFàβàetàBMPàetàpƌotĠiŶesàŵutĠesàiŵpliƋuĠesàdaŶsàlaàŵaladieàdeàReŶdu-

Osleƌ,àd’apƌğsàMaĐàDoŶaldàetàalà΀ϱ΁ 
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3.3. PhǇsiopathologie et ĐoƌƌĠlatioŶs gĠŶo-phĠŶotǇpiƋues 

L’iŵpliĐatioŶàphǇsiopathologiƋueàdeàĐesàgğŶesàdeŵeuƌeàeŶĐoƌeàpaƌtielleŵeŶtàiŶeǆpliƋuĠe. 

Dğsàϭϵϳϯ,àKǁaaŶàet alàŵoŶtƌaieŶtàlaàpƌĠseŶĐeàd’uŶeàĐoŶĐeŶtƌatioŶàaŶoƌŵaleŵeŶtàĠleǀĠeàauà
seiŶà deà l’eŶdothĠliuŵà duà ǀaisseauà tĠlaŶgieĐtasiƋueà deà l’aĐtiǀateuƌà duà plasŵiŶogğŶe,à
suggĠƌaŶtàl’iŵpliĐatioŶàdeàlaàĐasĐadeàdeàlaàfiďƌiŶolǇseàdaŶsàlaàsuƌǀeŶueàd’hĠŵoƌƌagiesà΀ϭϴ΁. 

DaŶsà l’aŶgiogeŶğseà duà sujetà saiŶ,à lesà Đellulesà eŶdothĠlialesà ŵigƌeŶtà età pƌolifğƌeŶtà sousà
l’iŶflueŶĐeàduàVasĐulaƌ EŶdothelial Gƌoǁth FaĐtoƌà;VEGFͿ.àLesàĐellulesàeŶdothĠlialesàsuďisseŶtà
eŶsuiteàuŶàphĠŶoŵğŶeàdeàŵatuƌatioŶàgƌąĐeàăà l’iŶteƌǀeŶtioŶàdeà ligaŶdsàspĠĐifiƋuesàdeàtǇpeà
áLKϭ,àBMPϵàouàBMPϭϬ,àƋuiàpaƌtiĐipeŶtàauàďloĐageàdeàlaàphaseàd’aĐtiǀatioŶàŶotaŵŵeŶtàpaƌà
iŶhiďitioŶàduàVEGF.àUŶeàaltĠƌatioŶàfoŶĐtioŶŶelleàdeàlaàpƌotĠiŶeàáLKϭàdaŶsàlesàMROàdeàtǇpeàϮà
eŶtƌaîŶeƌaità doŶĐà uŶà dĠfautà deà ŵatuƌatioŶà desà Đellulesà eŶdothĠliales,à ăà l’oƌigiŶeà d’uŶeà
fƌagilitĠàdeàlaàpaƌoiàǀasĐulaiƌeà΀ϭϵ΁.à 

UŶeà Ġtudeà puďliĠeà eŶà ϮϬϭϵà suƌà desà ŵodğlesà ŵuƌiŶsà aà ŵoŶtƌĠà Ƌueà laà ŵutatioŶà duà gğŶeà
MADHϰ està ƌespoŶsaďleà d’uŶeà sǇŶthğseà aĐĐƌueà deà l’aŶgiopoïĠtiŶeà Ϯ,à iŵpliƋuĠeà daŶsà laà
suƌǀeŶueàdeàMáVà΀ϮϬ΁. 

Laà ǀitesseà duà fluǆà saŶguiŶà aà uŶà effetàŵajeuƌà suƌà leà ƌeŵodelageà desà ǀaisseauǆà loƌsà deà leuƌà
dĠǀeloppeŵeŶt.à DaŶsà laà MRO,à leà fluǆà saŶguiŶà eŶtƌaîŶeƌaità desà ƌĠpoŶsesà aŶoƌŵalesà duà
ƌeŵodelageàǀasĐulaiƌe,à jouaŶtàuŶàƌôleàdaŶsà laà foƌŵatioŶàdesàMáVà ΀Ϯϭ΁.à IŶàǀitƌo,à lesàĐellulesà
pƌĠseŶtaŶtàuŶeàŵutatioŶàduàgğŶeàENGàpƌĠseŶteŶtàdesàĐapaĐitĠsàdeàŵigƌatioŶàaŵoiŶdƌiesàetà
s'aĐĐuŵuleŶtàsuƌàleàǀeƌsaŶtàǀeiŶeuǆàdesàĐapillaiƌes,àpouǀaŶtàfaiƌeàleàlitàdesàMáVà΀Ϯϭ΁.àDeàplus,à
ilàaàĠtĠàoďseƌǀĠàƋueà l'eŶdogliŶeàestàuŶàŵĠdiateuƌà iŵpoƌtaŶtàdaŶsà l'agƌĠgatioŶàplaƋuettaiƌe.à
LaàŵutatioŶàduàgğŶe ENGàeŶtƌaîŶeàuŶàdĠfiĐitàƋualitatifàdeàĐetteàfoŶĐtioŶà΀Ϯϭ΁.à 

Plusieuƌsà tƌaǀauǆà oŶtà peƌŵisà deà ŵettƌeà eŶà luŵiğƌeà uŶeà ĐoƌƌĠlatioŶà eŶtƌeà gĠŶotǇpeà età
phĠŶotǇpeàdesàpatieŶtsàatteiŶtsàdeàMRO. 

EŶàϮϬϬϲ,àLetteďoeƌàet al.àoŶtàĠtudiĠàlesàfoƌŵesàdeàpƌĠseŶtatioŶàĐliŶiƋueàd’uŶeàpopulatioŶàdeà
patieŶtsà atteiŶtsà paƌà laà MRO.à Cetteà aŶalǇseà ŵoŶtƌaità uŶeà Ŷetteà pƌĠdoŵiŶaŶĐeà desà MáVà
ĐĠƌĠďƌalesà età pulŵoŶaiƌesà ;ŶotaŵŵeŶtà Đhezà lesà feŵŵesͿà daŶsà leà gƌoupeàMROà deà tǇpeà ϭ,à
aloƌsàƋueàlesàatteiŶtesàhĠpatiƋuesàtouĐhaieŶtàǀoloŶtieƌsàleàgƌoupeàMROàdeàtǇpeàϮà΀ϮϮ΁.à 

L’ĠtudeàŵeŶĠeà paƌà Saďďăà et al.à eŶà ϮϬϬϲà dĠĐƌiǀaità lesà diffĠƌeŶĐesà phĠŶotǇpiƋuesà desàMáVà
eŶtƌeàlesàMROàdeàtǇpeàϭàetàϮà΀Ϯϯ΁à;Cf.àpaƌtieàϰ.ϯͿ. 

Paƌà ailleuƌs,à deà Ŷoŵďƌeuǆà faĐteuƌsà eŶǀiƌoŶŶeŵeŶtauǆà iŶteƌǀieŶŶeŶtà daŶsà laà ƌĠgulatioŶà duà
TGFàβ,àĐoŵŵeàl’oŶtàpƌouǀĠàdesàtƌaǀauǆàsuƌàdesàŵodğlesàŵuƌiŶsà΀Ϯϰ΁.à 
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4. PƌĠseŶtatioŶ ĐliŶiƋue et Đƌitğƌes diagŶostiƋues 

IlàŶ'eǆisteàpasàd'ĠtudeàpoƌtaŶtàsuƌàlaàspĠĐifiĐitĠàetàlaàseŶsiďilitĠàdesàĐƌitğƌesàdeàCuƌaçaoàŵaisà
lesàauteuƌsàdesàƌeĐoŵŵaŶdatioŶsàiŶteƌŶatioŶalesàdeàϮϬϭϭàs'aĐĐoƌdaieŶtàăàdiƌeàƋu'ilsàĠtaieŶtà
paƌtiĐuliğƌeŵeŶtàutilesàpouƌàdisĐƌiŵiŶeƌàlesàpatieŶtsàatteiŶtsàpaƌàlaàMROàdeàĐeuǆàŶaïfsàdeàlaà
pathologieà ;taďleauà ϭͿ.à Cesà Đƌitğƌesà ĠtaieŶtà aussià jugĠsà utilesà pouƌà ĐoŶfiƌŵeƌà laà pathologieà
Đhezà lesàpatieŶtsà suspeĐtsà ;ŶotaŵŵeŶtàĐhezà lesà jeuŶesàadultesà saŶsà tĠlaŶgieĐtasiesàǀisiďlesà
ŵaisàpouǀaŶtàdĠjăàpƌĠseŶteƌàdesàatteiŶtesàǀisĐĠƌalesͿà΀ϯ΁. 

 

Taďleauàϭ :àCƌitğƌesàdiagŶostiƋuesàdeàlaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌ,àd’apƌğsàShoǀliŶàet alà΀Ϯϱ΁ 

Critères de Curaçao 

Diagnostic : 

- Certain si 3 critères présents 

- Possible si 2 critères présents 

- Incertain si moins de 2 critères présents 

Critères :  

1/ Epistaxis : saignements du nez spontanés et récurrents 

2/ Télangiectasies : multiples, de topographie suivante : lèvres, cavité buccale, doigts, nez 

3/ Lésions viscérales : télangiectasies gastro-intestinales, MAV pulmonaires, hépatiques ou 

cérébro-spinales 

4/ Histoire familiale : diagnostic de MRO chez un apparenté du 1
er

 degré 
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4.1. Les tĠlaŶgieĐtasies 

Lesà tĠlaŶgieĐtasiesà soŶtà haďituelleŵeŶtà situĠesà auà Ŷiǀeauà desà zoŶesà photo-eǆposĠesà duà
ǀisage,à desà lğǀƌes,à deà laà ĐaǀitĠà ďuĐĐale,à deà laà laŶgue,à duà Ŷezà età desà doigts.à Celles-Đià soŶtà
ƌaƌeŵeŶtà ăà l’oƌigiŶeà deà phĠŶoŵğŶesà hĠŵoƌƌagiƋues.à Lesà tĠlaŶgieĐtasiesà suƌǀieŶŶeŶtà à eŶà
gĠŶĠƌalà apƌğsà lesà Ġpistaǆis,à auà Đouƌsà deà laà ϯĠŵeà dĠĐade,à età seà dĠǀeloppeŶtà ƌapideŵeŶtà
΀Ϯϲ,Ϯϳ΁. 

  



Ϯϱ 

TĠlaŶgieĐtasiesàĐaƌaĐtĠƌistiƋuesàdeàlaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌ,àaǀeĐàl’aiŵaďleàautoƌisatioŶàààduàDƌàReǀuzàetàdesà
patieŶts 

 

 

 

 

  



Ϯϲ 

4.2. Les Ġpistaǆis 

SeloŶà lesàĠtudes,àϳϴàăàϵϲ%àdesàpatieŶtsàsouffƌeŶtàd'Ġpistaǆis,àdĠďutaŶt eŶàŵoǇeŶŶeàăà l’ągeà
deàϭϮàaŶsà΀ϯ,Ϯϴ΁.à 

Lesà Ġpistaǆisà soŶtà ăà l’oƌigiŶeà deà saigŶeŵeŶtsà fƌĠƋueŶts,à auǆà louƌdesà ĐoŶsĠƋueŶĐesà
psǇĐhologiƋuesàetàsoĐialesà΀ϯ΁.àà 

EllesàseŵďleŶtàatteiŶdƌeàplusàfƌĠƋueŵŵeŶtàlesàfeŵŵes,àduƌeŶtàeŶàŵoǇeŶŶeàϲàăàϭϱàŵiŶutesà
età pƌĠseŶteŶtà uŶeà fƌĠƋueŶĐeà eǆtƌġŵeŵeŶtà ǀaƌiaďle,à deà plusieuƌsà Ġpisodesà paƌà jouƌà ăà uŶà
ĠǀĠŶeŵeŶtàhĠŵoƌƌagiƋueàtousàlesàϯàŵoisà΀Ϯϵ΁.à 

LaàƌĠpaƌtitioŶàdesàtĠlaŶgieĐtasiesàeŶdoŶasalesàestàeǆtƌġŵeŵeŶtàhĠtĠƌogğŶe,àpouǀaŶtàpaƌfoisà
atteiŶdƌeà leà stadeà deà laà peƌfoƌatioŶà deà laà ĐloisoŶà Ŷasale.à Laà poƌtioŶà aŶtĠƌieuƌeà deà laà
ŵuƋueuseà Ŷasaleà seŵďleà ġtƌeà uŶà desà sitesà deà pƌĠdileĐtioŶà desà tĠlaŶgieĐtasies.à Leuƌà
distƌiďutioŶàaŶatoŵiƋueàĐoŶditioŶŶaŶtàleuƌàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàthĠƌapeutiƋue,àdesàeŶdosĐopiesà
ŶasalesàƌĠguliğƌesàsoŶtàƌeĐoŵŵaŶdĠesà΀Ϯϵ,ϯϬ΁. 

Cesà Ġpistaǆisà soŶtà souǀeŶtà ăà l’oƌigiŶeà d’uŶeà aŶĠŵieà feƌƌipƌiǀe,à ŶĠĐessitaŶtà uŶà suppoƌtà
tƌaŶsfusioŶŶelàĐhezàuŶàƋuaƌtàdesàpatieŶtsà;taďleauàϮͿà΀ϯϬ΁.à 

  



Ϯϳ 

TaďleauàϮ :àSĐoƌeàdeàsĠǀĠƌitĠàdesàĠpistaǆisàpƌoposĠàpaƌàHoagàet al,àϮϬϭϬà΀Ϯϵ΁ 

 

1/ Fréquence des épistaxis (coefficient 0.14) :  

- 0 :àŵoiŶsàd’uŶeàfoisàpaƌàŵois 
- 1 : une fois par mois 

- 2 : une fois par semaine 

- 3 : plusieurs fois par semaine 

- 4 : une fois par jour 

- 5 : plusieurs fois par jour 

-  

2/ Durée des épistaxis (coefficient 0.25) :  

- 0 :àŵoiŶsàd’uŶeàŵiŶute 

- 1 : une à cinq minutes 

- 2 : six à quinze minutes 

- 3 : seize à trente minutes 

- 4 : plus de trente minutes 

 

3/ Intensité des épistaxis (coefficient 0.25) :  

- 0 : saignement peu abondant 

- 1 : saignement abondant  

-  

4/ Prise eŶ Đhaƌge ŵĠdiĐalisĠe de ĐhaƋue Ġpisode d’Ġpistaǆis (coefficient 0.30) :  

- 0 : Non 

- 1 : Oui 

 

5/ PƌĠseŶĐe ƌĠĐuƌƌeŶte d’uŶe aŶĠŵie (Hémoglobine <12g/dl) (coefficient 0.20) :  

- 0 : Non 

- 1 : Oui 

 

6/ Transfusion  sanguine du fait des épistaxis (coefficient 0.31) :  

- 0 : Non 

- 1 : Oui 

 

 

Chaque chiffre correspondant à la réponse de chaque item est multiplié par son 

ĐoeffiĐieŶtàaǀaŶtàd’additioŶŶeƌàl’eŶseŵďleàdesàƌĠsultats.àLaàsoŵŵeàtotaleàdoŶŶeàleàsĐoƌeà
de sévérité des épistaxis.  

 

  



Ϯϴ 

4.3. Les ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses 

Laà fistuleà aƌtĠƌio-ǀeiŶeuseà ;ouà FáVͿà ĐoŶstitueà laà lĠsioŶà ĠlĠŵeŶtaiƌeà desà ŵalfoƌŵatioŶsà
aƌtĠƌio-ǀeiŶeusesà ;MáVͿà deà laà MRO.à EŶà effet,à elleà seà situeà suƌà laà joŶĐtioŶà Đapillaiƌeà età
pƌoǀoƋueà uŶeàŵajoƌatioŶà duà Đaliďƌeà ǀasĐulaiƌe,à ăà l’oƌigiŶeà d’uŶà autheŶtiƋueà shuŶtà aƌtĠƌio-

ǀeiŶeuǆ. 
 

Leà gƌaphiƋueà Đi-dessous,à issuà d’uŶeà ĠtudeàŵeŶĠeà paƌà Saďďăà et al.à ,à dĠĐƌità lesà diffĠƌeŶĐesà
phĠŶotǇpiƋuesàdesàMáVàeŶtƌeàlesàMROàdeàtǇpeàϭàetàϮà;figuƌeàϮͿà΀Ϯϯ΁.à 

 

 

 

RĠsultatsàdoŶŶĠsàeŶà% 
MROàdeàtǇpeàϭ :àŵutatioŶàduàgğŶeàENG 
MROàdeàtǇpeàϮ :àŵutatioŶàduàgğŶeàACVRLϭ 
MáVP :àŵalfoƌŵatioŶàaƌtĠƌio-ǀeiŶeuseàpulŵoŶaiƌe 
MáVCS :àŵalfoƌŵatioŶàaƌtĠƌio-ǀeiŶeuseàĐĠƌĠďƌo-spiŶale 
MáVH :àŵalfoƌŵatioŶàaƌtĠƌio-ǀeiŶeuseàhĠpatiƋue 
MáVD :àŵalfoƌŵatioŶàaƌtĠƌio-ǀeiŶeuseàdigestiǀe 

FiguƌeàϮà:àCoƌƌĠlatioŶàgĠŶo-phĠŶotǇpiƋueàdesàMáVàdaŶsàlaàŵaladieàdeàƌeŶdu-Osleƌ,àseloŶàSaďďăàet al,àϮϬϬϲà΀Ϯϯ΁ 

 

 

 

 



Ϯϵ 

4.3.1. Les ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses pulŵoŶaiƌes 

 

MalfoƌŵatioŶàaƌtĠƌio-ǀeiŶeuseàpulŵoŶaiƌeàpostĠƌo-ďasaleàgauĐhe,àd’apƌğsàLaĐoŵďeàet al,àϮϬϬϲà΀ϯϭ΁ 

 

 

 

LesàŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesàpulŵoŶaiƌesà;MáVPͿàsoŶtàĐaƌaĐtĠƌisĠesàpaƌàl’atteiŶteàdeà
ϯà eŶtitĠsà aŶatoŵiƋues:à lesà aƌtğƌesà ŶouƌƌiĐiğƌes,à laà ĐoŶstitutioŶà d’uŶà saĐà aŶĠǀƌisŵalà età
l’atteiŶteàd’uŶeàouàplusieuƌsàǀeiŶesàpulŵoŶaiƌes. 

SeloŶà lesà Ġtudes,à ϭϱà ăà ϱϬ%à desà patieŶtsà atteiŶtsà deà laà MROà soŶtà ĐoŶĐeƌŶĠsà paƌà desà
ŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesàpulŵoŶaiƌesà΀ϭϰ,ϯϮ΁.àCesàĐhiffƌesàsoŶtàpƌoďaďleŵeŶtàsous-

estiŵĠsà paƌà leà ĐaƌaĐtğƌeà fƌĠƋueŵŵeŶtà pauĐi-sǇŵptoŵatiƋueà deà Đesà MáVà età paƌà leuƌà
dĠfiŶitioŶàƌadiologiƋueàpaƌfoisàĐoŵpleǆeà΀ϯϯ΁.àLeàƌisƋueàdeàsuƌǀeŶueàd'uŶeàMáVPàestàdeàϬ,ϳ%à
paƌàaŶàetàpaƌàpatieŶtà΀ϮϮ΁.àLesàMáVPàpƌĠdoŵiŶeŶtàesseŶtielleŵeŶtàdaŶsàlesàďasesàetàsoŶtàleà
plusàsouǀeŶtàďilatĠƌalesà΀ϭϰ΁.àLeàpƌoŶostiĐàdeàĐesàMáVPàestàsĠǀğƌeàeŶàl’aďseŶĐeàdeàtƌaiteŵeŶtà
aǀeĐàuŶàtauǆàdeàŵoƌtalitĠàatteigŶaŶtàϰϬ%àdaŶsàĐeƌtaiŶesàsĠƌiesà ΀ϯϰ΁.àL’iŶĐideŶĐeàdesàMáVPà
ĐhezàlesàpatieŶtsàpƌĠseŶtaŶtàuŶeàMROàdeàtǇpeàϭàestàŶetteŵeŶtàsupĠƌieuƌeàauǆàpatieŶtsàsuiǀisà
pouƌà uŶeà MROà deà tǇpeà Ϯà ΀ϮϮ΁.à áà ĐoŶtƌaƌio,à l'hǇpeƌteŶsioŶà pulŵoŶaiƌeà ;HTPͿà està plusà
ǀoloŶtieƌsàƌetƌouǀĠeàĐhezàlesàpatieŶtsàatteiŶtsàdeàMROàdeàtǇpeàϮà΀ϭϰ΁. 

Pƌğsà deà laà ŵoitiĠà desà patieŶtsà aǀeĐà uŶeà atteiŶteà pulŵoŶaiƌeà soŶtà asǇŵptoŵatiƋues.à Laà
dǇspŶĠeà d’effoƌt,à lesà sigŶesà d’hǇpoǆĠŵieà ;ĐǇaŶoseͿ,à lesà douleuƌsà thoƌaĐiƋuesà età lesà
hĠŵoptǇsiesàsoŶtàdesàsigŶesàĐliŶiƋuesàĐouƌaŵŵeŶtàoďseƌǀĠsà΀ϭϰ΁.àLaàŵesuƌeàdeàlaàsatuƌatioŶà
loƌsàduàpassageàăàl’oƌthostatisŵeàpaƌaîtàġtƌeàuŶàďoŶàfaĐteuƌàpƌĠdiĐtifàdeàMáVP.àEn raison de 

leuƌà pƌĠdoŵiŶaŶĐeà ďasale,à lesà shuŶtsà duà Đœuƌà dƌoità ǀeƌsà leà Đœuƌà gauĐheà augŵeŶteŶtà eŶà
position debout, entraînant un phĠŶoŵğŶeàd’oƌthodĠoǆieà΀ϯϱ΁.à 



ϯϬ 

LesàMáVPà peuǀeŶtà ġtƌeà ƌĠǀĠlĠesà paƌà desàŵaŶifestatioŶsà ŶeuƌologiƋues.à EŶà effet,à leà shuŶtà
eŶtƌeà lesà Đœuƌsà dƌoità età gauĐheà seĐoŶdaiƌeà auǆàMáVPà faǀoƌiseà laà suƌǀeŶueà d’ĠǀĠŶeŵeŶtsà
ŶeuƌologiƋuesà eŵďoliƋues,à áVCà isĐhĠŵiƋuesà ;Ϯϰ%Ϳà ouà eŵďolesà septiƋuesà ;ϵ%Ϳ,à ăà l’oƌigiŶeà
d’aďĐğsàĐĠƌĠďƌauǆà΀ϯϰ΁.àLesàaďĐğsàĐĠƌĠďƌauǆàsoŶtàsouǀeŶtàiŶauguƌauǆàduàdiagŶostiĐàdeàMáVPà
ouàdeàMROà΀ϯϲ΁.àLeàƌisƋueàd'aďĐğsàĐĠƌĠďƌalàestàaugŵeŶtĠàƋuelleàƋueàsoitàlaàtailleàdeàlaàMáVPà
ouàdeàl'aƌtğƌeàŶouƌƌiĐiğƌeà΀ϭϰ΁.àDesàĠtudesàƌĠĐeŶtesàoŶtàŵisàeŶàĠǀideŶĐeàƋu'eŶàĐasàdeàMáVP,à
leàƌisƋueàd'áVCàestàplusàĠleǀĠàsiàleàtauǆàdeàfeƌàsĠƌiƋueàestàďasà΀ϯϳ΁.àLesàautƌesàĐoŵpliĐatioŶsà
desà MáVPà soŶtà Ŷoŵďƌeuses.à Lesà hĠŵoptǇsiesà età lesà hĠŵothoƌaǆà paƌà ƌuptuƌeà duà saĐà
aŶĠǀƌisŵalà Ŷeà soŶtà pasà ƌaƌesà ΀ϰϯ΁.à L'hǇpeƌteŶsioŶà pulŵoŶaiƌeà peutà ġtƌeà faǀoƌisĠeà paƌà uŶeà
ǀasoĐoŶstƌiĐtioŶàaƌtĠƌielleàpulŵoŶaiƌeàseĐoŶdaiƌeàăà l’hǇpoǆĠŵieà iŶduiteàpaƌà laàMáVPàetàpaƌà
uŶàdĠďitàsaŶguiŶàĠleǀĠàdûàăàdesàshuŶtsàiŶtƌahĠpatiƋuesà΀ϰϯ΁. 

L'ĠĐhoĐaƌdiogƌaphieàdeàĐoŶtƌasteàetàleàsĐaŶŶeƌàthoƌaĐiƋueàsoŶtàaĐtuelleŵeŶtàpƌĠĐoŶisĠsàdaŶsà
leà dĠpistageà età leà suiǀià desà MáVPà ΀ϯϱ΁.L’ĠĐhoĐaƌdiogƌaphieà deà ĐoŶtƌaste,à ďasĠeà suƌà laà
dĠteĐtioŶà iŶtƌaĐaƌdiaƋueàdeàŵiĐƌoďullesà d’aiƌ,à peƌŵetà uŶà diagŶostiĐà ŶoŶà iŶǀasifà desà shuŶtsà
pulŵoŶaiƌesàdƌoit-gauĐheàouàdesàshuŶtsà iŶtƌaĐaƌdiaƋues.àSaàseŶsiďilitĠàetàsaàspĠĐifiĐitĠàsoŶtà
ĠleǀĠesà ;ϵϳàetàϵϵ%ͿàdaŶsà lesàsĠƌiesà laàĐoŵpaƌaŶtàauàsĐaŶŶeƌà thoƌaĐiƋue.àCetàeǆaŵeŶàƌesteà
toutefoisàpeuàƌepƌoduĐtiďleàetàdoitàġtƌeàƌĠalisĠàaupƌğsàd’uŶàŵĠdeĐiŶàeǆpĠƌiŵeŶtĠà΀ϯϴ΁.àDesà
tƌaǀauǆà ƌĠĐeŶtsà laisseŶtà eŶteŶdƌeà Ƌueà desà fauǆà positifsà peuǀeŶtà ġtƌeà ƌeŶĐoŶtƌĠsà loƌsà deà
l'utilisatioŶàdeà l'ĠĐhoĐaƌdiogƌaphieàdeàĐoŶtƌaste,àŶotaŵŵeŶtàapƌğsà leà tƌaiteŵeŶtàdesàMáVPà
΀ϯϱ΁.à Leà sĐaŶŶeƌà thoƌaĐiƋueà hĠliĐoïdalà ŵultià ďaƌƌettesà està l’eǆaŵeŶà deà ƌĠfĠƌeŶĐeà daŶsà leà
diagŶostiĐ,à leàďilaŶàpƌĠ-eŵďolisatioŶàetà leàsuiǀiàdesàMáVPà΀ϯϵ΁.à Laàƌadiogƌaphieà thoƌaĐiƋue,à
souǀeŶtàutilisĠeàeŶàdĠpistageàdesà atteiŶtesàpulŵoŶaiƌesàdeà laàMRO,àŵaŶƋueàdeà seŶsiďilitĠà
pouƌà lesà àMáVPàdeàpetitesàtaillesà΀ϯϱ΁.àL’aŶgio-IRMàthoƌaĐiƋueàaàĠtĠàƌĠĐeŵŵeŶtàpƌĠĐoŶisĠeà
daŶsàleàĐadƌeàduàďilaŶàpƌĠ-thĠƌapeutiƋueàeŶàǀueàd’uŶeàeŵďolisatioŶà΀ϰϬ΁.àEŶàĐoƌollaiƌeàdeàĐesà
eǆaŵeŶs,àuŶeàĐlassifiĐatioŶàdesàatteiŶtesàpulŵoŶaiƌesàdeàlaàMROàaàĠtĠàpƌoposĠe,àeŶàfoŶĐtioŶà
deàl’atteiŶteàsegŵeŶtaiƌe,àsous-segŵeŶtaiƌeàouàŵiǆteàdesàlĠsioŶsà΀ϰϭ,ϰϮ΁.à 

LesàdeƌŶiğƌesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsàduàPƌotoĐoleàŶatioŶalàdeàdiagŶostiĐàetàdeà soiŶsà ;PNDSͿàdeà
ϮϬϭϳà pƌĠĐoŶiseŶtà laà ƌĠalisatioŶà d’uŶeà ĠĐhogƌaphieà ĐaƌdiaƋueà deà ĐoŶtƌasteà eŶà pƌeŵiğƌeà
iŶteŶtioŶàdaŶsàleàĐadƌeàduàdĠpistageàdesàMáVP.àSiàĐetteàĠĐhogƌaphieàestàŶĠgatiǀe,àleàsĐaŶŶeƌà
thoƌaĐiƋueàŶ’estàpasàŶĠĐessaiƌe.àIlàestàpƌĠĐoŶisĠàdeàƌeŶouǀeleƌàĐesàdeuǆàeǆaŵeŶsàtousàlesàϱà
aŶsàdaŶsàleàĐadƌeàduàsuiǀià΀ϰϭ΁.à 

EŶàpƌatiƋueàpĠdiatƌiƋue,àlaàƌadiogƌaphieàthoƌaĐiƋueàetàl'ĠĐhoĐaƌdiogƌaphieàdeàĐoŶtƌasteàsoŶtà
lesàeǆaŵeŶsàdeàdĠpistageàdeàpƌeŵiğƌeàiŶteŶtioŶà΀ϰϭ΁.àChezàlaàfeŵŵeàeŶĐeiŶteàpƌĠseŶtaŶtàdesà
sigŶesà ĠǀoĐateuƌsà deà MáVPà eŶtƌaîŶaŶtà uŶeà ŵeŶaĐeà pouƌà leà pƌoŶostiĐà ŵateƌŶo-foetal,à uŶà
sĐaŶŶeƌàthoƌaĐiƋueàpeutàġtƌeàƌĠalisĠà΀ϰϭ΁.à 

 

 

  



ϯϭ 

4.3.2. Les ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses hĠpatiƋues 

LesàŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesàhĠpatiƋuesà;MáVHͿàsoŶtàpƌĠseŶtesààĐhezà¾àdesàpatieŶtsà
atteiŶtsàdeàlaàMROàetàƌeǀġteŶtàdiffĠƌeŶtesàfoƌŵesàĐliŶiƋues.àEllesàpeuǀeŶtàġtƌeàăàl'oƌigiŶeàdeà
shuŶtsàeŶtƌeàlesàaƌtğƌesàhĠpatiƋues,à lesàǀeiŶesàhĠpatiƋuesàetà laàǀeiŶeàpoƌteà΀ϰϱ΁.àLesàMáVHà
seŵďleŶtà ġtƌeà plusà souǀeŶtà ƌeŶĐoŶtƌĠesà Đhezà lesà patieŶtsà pƌĠseŶtaŶtà uŶeàMROà deà tǇpeà Ϯà
΀ϮϮ΁. 

Suƌà leà plaŶà ĐliŶiƋue,à lesàMáVHà soŶtà souǀeŶtà asǇŵptoŵatiƋuesà ΀ϰϱ΁.à Leà ƌeteŶtisseŵeŶtà desà
MáVà hĠpatiƋuesà està suƌtoutà ĐaƌdiaƋueà età souǀeŶtà tƌoŵpeuƌà ;hǇpeƌ-dĠďità paƌà shuŶtà iŶtƌa-

hĠpatiƋueͿ.à Lesà patieŶts,à loƌsƋu'ilsà soŶtà sǇŵptoŵatiƋues,à pƌĠseŶteŶtà fƌĠƋueŵŵeŶtà desà
sigŶesà ĠǀoĐateuƌsà d'iŶsuffisaŶĐeà ĐaƌdiaƋueà ăà hautà dĠďit,à aǀeĐà asthĠŶie,à dǇspŶĠeà
d'aggƌaǀatioŶà pƌogƌessiǀeà puisà sigŶesà d'iŶsuffisaŶĐeà ĐaƌdiaƋueà gloďale.à Desà sigŶesà
d'hǇpeƌteŶsioŶà poƌtaleà deà tǇpeà asĐite,à splĠŶoŵĠgalieà ouà ĐiƌĐulatioŶà ǀeiŶeuseà ĐollatĠƌaleà
aďdoŵiŶaleà peuǀeŶtà ġtƌeà ƌeŶĐoŶtƌĠsà daŶsà lesà Đasà deà shuŶtsà eŶtƌeà l’aƌtğƌeà hĠpatiƋueà età laà
ǀeiŶeàpoƌteà ΀ϰϲ΁.àDesàdouleuƌsà aďdoŵiŶalesà fĠďƌiles,à uŶeà altĠƌatioŶàdeà l'Ġtatà gĠŶĠƌalà etàuŶà
iĐtğƌeà doiǀeŶtà faiƌeà ƌedouteƌà uŶeà ŶĠĐƌoseà desà ǀoiesà ďiliaiƌes.à L'ausĐultatioŶà deà l'aiƌeà
hĠpatiƋueàdoitàġtƌeàsǇstĠŵatiƋueà΀ϰϭ΁.àDesàaŶoŵaliesàduàďilaŶàhĠpatiƋueà;Đholestaseàouàplusà
ƌaƌeŵeŶtà ĐǇtolǇseͿà peuǀeŶtà suƌǀeŶiƌà ΀ϰϱ΁.à Lesà MáVHà peuǀeŶtà paƌà ailleuƌsà seà ĐoŵpliƋueƌà
d'hǇpeƌteŶsioŶà poƌtale,à d'isĐhĠŵieà ďiliaiƌeà ouà d'isĐhĠŵieàŵĠseŶtĠƌiƋueà ΀ϰϱ΁.àDesà zoŶesà deà
fiďƌoseàhĠpatiƋueàaiŶsiàƋueàd'autheŶtiƋuesàhǇpeƌplasiesàŶodulaiƌesà foĐalesàoŶtàĠtĠàdĠĐƌitesà
eŶàpĠƌiphĠƌieàdeàĐesàMáVà΀ϰϳ΁.à 

D’apƌğsà lesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà ĠditĠesà eŶà ϮϬϭϳ,à l’ĠĐho-Doppleƌà hĠpatiƋueà està l'eǆaŵeŶà deà
dĠpistageàdeàĐhoiǆ,àpouƌà laàŵesuƌeàduàdiaŵğtƌeàdesàǀaisseauǆàetàdesàǀitessesàdeàfluǆàouà laà
ƌeĐheƌĐheà d'aŶoŵaliesà ĐiƌĐulatoiƌesà pƌopƌesà ăà laàMROà ;ĐlassifiĐatioŶà deà BusĐaƌiŶiͿà ΀ϰϭ΁.à Saà
ǀaleuƌà pƌĠdiĐtiǀeà positiǀeà està à deà l'oƌdƌeà deà ϭϬϬ%à ΀ϰϱ΁.à L’aŶgiogƌaphieà hĠpatiƋueà disposeà
d’uŶeàeǆĐelleŶteà seŶsiďilitĠàŵaisà soŶàĐaƌaĐtğƌeà iŶǀasifà ƌeŶdàĐetteà teĐhŶiƋueàpeuàaĐĐessiďle.à
Desà teŶtatiǀesà d’eŵďolisatioŶà deàMáVà hĠpatiƋuesà oŶtà ĠtĠà ƌĠalisĠesà ŵaisà ƌepƌĠseŶteŶtà uŶà
ƌisƋueà tƌğsà ĠleǀĠà deà ĐoŵpliĐatioŶsà ŶotaŵŵeŶtà hĠŵoƌƌagiƋuesà età Ŷeà soŶtà doŶĐà pasà
ƌeĐoŵŵaŶdĠesà ΀ϰϱ΁.à Lesà aĐtesà iŶǀasifsà ăà foƌtà poteŶtielà hĠŵoƌƌagiƋue,à telsà Ƌueà laà poŶĐtioŶà
ďiopsieà hĠpatiƋue,à soŶtà ĐoŶtƌeà iŶdiƋuĠsà ΀ϰϭ΁.à LoƌsƋu’uŶeà MáVHà està ideŶtifiĠeà età afiŶà deà
ŵieuǆàlaàĐaƌaĐtĠƌiseƌ,àleàsĐaŶŶeƌàouàl'IRMàhĠpatiƋueàsoŶtàƌeĐoŵŵaŶdĠsà΀ϰϭ΁.àLaàĐoŵpliĐatioŶà
ŵajeuƌeà deà Đeà tǇpeà deà shuŶtsà aƌtĠƌio-ǀeiŶeuǆà ĠtaŶtà l'iŶsuffisaŶĐeà ĐaƌdiaƋueà ăà hautà dĠďit,à
Đelle-Đià està ăà dĠpisteƌà pƌĠĐoĐeŵeŶt.à Leà ĐliŶiĐieŶà s'attaĐheƌaà ăà ƌĠaliseƌà uŶeà ĠĐhogƌaphieà
ĐaƌdiaƋueàdğsàleàdiagŶostiĐàdeàMáVHàposĠà΀ϰϭ΁.à 

Chezàl'eŶfaŶt,àilàŶ’estàpasàƌeĐoŵŵaŶdĠàdeàƌĠaliseƌàuŶeàĠĐhogƌaphieàetàuŶàDoppleƌàhĠpatiƋueà
daŶsà leà Đadƌeà duà dĠpistage,à Đesà ĐoŵpliĐatioŶsà Ŷ’appaƌaissaŶtà eŶà gĠŶĠƌalà Ƌu’ăà l’ągeà adulteà
΀ϰϭ΁.à 

  



ϯϮ 

4.3.3. Les ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses ĐĠƌĠďƌo-spiŶales 

UŶeà ŵĠta-aŶalǇseà puďliĠeà eŶà ϮϬϭϲà ŵoŶtƌaità uŶeà pƌĠǀaleŶĐeà desà ŵalfoƌŵatioŶsà aƌtĠƌio-

ǀeiŶeusesàĐĠƌĠďƌo-spiŶalesà;MáVCSͿàdaŶsàlaàpopulatioŶàdeàpatieŶtsàatteiŶtsàdeàMROàdeàϭϬàăà
ϮϬ%à ΀ϰϴ΁.à Lesà patieŶtsà atteiŶtsà d'uŶeà MROà deà tǇpeà ϭà soŶtà plusà susĐeptiďlesà d'aǀoiƌà desà
MáVCSàƋueàlesàpatieŶtsàaǀeĐàuŶeàMROàdeàtǇpeàϮà;ϭϯ,ϰàetàϮ,ϰ%Ϳ.àLaàŵġŵeàĠtudeàŵoŶtƌaitàlaà
pƌĠseŶĐeà deà plusieuƌsà MáVCSà Đhezà ϰϮ,Ϯ%à desà patieŶts.à Plusà deà ϴϱ%à deà Đesà shuŶtsà seà
tƌouǀaieŶtàeŶàƌĠgioŶàsus-teŶtoƌielleà΀ϰϴ΁.à 

OŶà distiŶgueà plusieuƌsà eŶtitĠsà paƌŵià lesà MáVCS:à ŵalfoƌŵatioŶsà aƌtĠƌio-ǀeiŶeuses,à
ĐaǀeƌŶoŵes,à aŶgioŵesà ǀeiŶeuǆ,à tĠlaŶgieĐtasiesà Đapillaiƌes,à ŵalfoƌŵatioŶsà desà ǀeiŶesà deà
GaleŶ,àfistulesàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesàouàŵalfoƌŵatioŶsàŵiǆtesà΀ϯ΁.àLesàMáVCSàdeàtǇpeàŶidalàetàlesà
ŵiĐƌo-shuŶtsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeuǆàĐĠƌĠďƌauǆàsoŶtàeŶàtġteàdeàlisteàdesàpƌĠseŶtatioŶsàƌadiologiƋuesà
lesàplusàfƌĠƋueŵŵeŶtàƌeŶĐoŶtƌĠesà΀ϰϴ΁. 

Laà plupaƌtà desà MáVCSà soŶtà sǇŵptoŵatiƋuesà ;ĐĠphalĠes,à paƌĠsies…Ϳà ΀ϰϴ΁.à L'hĠŵoƌƌagieà
iŶtƌaĐƌąŶieŶŶeàestà laàpƌiŶĐipaleàĐoŵpliĐatioŶàdesàMáVCS.àUŶàtƌaǀailàŵeŶĠàeŶàϮϬϬϬàestiŵaità
Ƌueà leà ƌisƋueàdeàsaigŶeŵeŶtàĠtaitàdeàϬ,ϰϭàăàϬ,ϳϮ%àpaƌàaŶàpouƌà lesàpatieŶtsàaǀeĐàauàŵoiŶsà
uŶeàMáVCSàetàĠtaitàplusàfƌĠƋueŶtàeŶàĐasàdeàMáVPàĐoŶĐoŵitaŶtesà΀ϰϵ΁.àLesàMáVCSàdeàtǇpeà
ŵalfoƌŵatioŶsà aƌtĠƌio-ǀeiŶeusesà ouà fistulesà aƌtĠƌio-ǀeiŶeusesà seŵďleŶtà ġtƌeà lesà aŶoŵaliesà
ǀasĐulaiƌesàlesàplusàăàƌisƋueàdeàĐoŵpliĐatioŶsà΀ϯ΁. 

L'aŶgio-IRMà ĐĠƌĠďƌaleà aà supplaŶtĠà l'aŶgiogƌaphieà ĐĠƌĠďƌaleà daŶsà leà dĠpistageà desà MáVCSà
ďieŶàƋueàĐetteàdeƌŶiğƌeàdeŵeuƌeà l'eǆaŵeŶàdeàƌĠfĠƌeŶĐe.àL’ĠĐho-DoppleƌàtƌaŶs-ĐƌąŶieŶàpeutà
ġtƌeà aussià utilisĠ,àŵġŵeà s’ilà estàŵoiŶsà seŶsiďleà ΀ϯ΁.à Chezà l'adulteà età eŶà l’aďseŶĐeà d'Ġtudesà
ĠǀaluaŶtà leà ƌappoƌtà ďĠŶĠfiĐe/ƌisƋueà d’uŶà dĠpistageà sǇstĠŵatiƋueà desàMáVCS,à ilà peutà ġtƌeà
pƌoposĠà laà ƌĠalisatioŶà d’uŶeà iŵageƌieà ĐĠƌĠďƌaleà età spiŶaleà ŶoŶà iŶǀasiǀeà auà ŵoŵeŶtà duà
diagŶostiĐàdeàMROà;aŶgio-IRMàouàaŶgio-TDMͿà΀ϰϭ΁. 

EŶà pĠdiatƌie,à uŶeà aŶgio-IRMà ĐĠƌĠďƌaleà deà dĠpistageà peutà ġtƌeà ƌĠalisĠeà eŶà Đasà deà foƌteà
pƌoďaďilitĠà ĐliŶiƋue,à deàŵutatioŶà gĠŶĠtiƋueàdeà tǇpeà ENGà ouà d'histoiƌeà faŵilialeà deàMáVCSà
΀ϰϭ΁.àDaŶsàleàĐasàdeàlaàfeŵŵeàeŶĐeiŶteàetàeŶàǀueàd'uŶeàaŶesthĠsieàpĠƌiduƌale,àuŶeàaŶgio-IRMà
spiŶaleàpeutàġtƌeàƌĠalisĠeà΀ϰϭ΁. 

  



ϯϯ 

4.3.4. Les ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses digestives 

Pƌğsà deà laà ŵoitiĠà desà patieŶtsà suiǀisà pouƌà uŶeà MROà pƌĠseŶteà uŶeà atteiŶteà digestiǀeà
sǇŵptoŵatiƋueà΀ϱϬ,ϱϭ΁.àCesàŵaŶifestatioŶsàŶ'appaƌaisseŶtàgĠŶĠƌaleŵeŶtàpasàaǀaŶtà l'ągeàdeà
ϱϬàaŶsà΀ϯ΁.àLesàtƌaǀauǆàŵoŶtƌeŶtàuŶeàgƌaŶdeàǀaƌiaďilitĠàdesàtaďleauǆàgĠŶo-phĠŶotǇpiƋuesàdesà
atteiŶtesà gastƌo-iŶtestiŶalesà deà laàMROà ΀ϮϮ΁.à LaàŵutatioŶà duà gğŶeàMADHϰà ĐodaŶtà pouƌà laà
pƌotĠiŶeà SMáDϰàestà fƌĠƋueŵŵeŶtà assoĐiĠeà ăà desà sǇŶdƌoŵesàdeàpolǇposeà ĐoliƋueà juǀĠŶileà
΀ϱϮ΁.à 

LesàtĠlaŶgieĐtasiesàdigestiǀesàpeuǀeŶtàġtƌeàăà l'oƌigiŶeàd'hĠŵoƌƌagiesàdigestiǀesàgƌaǀesà;ϭϯàăà
ϯϬ%àdesàĐasͿ,àsoŶtàpaƌfoisàasǇŵptoŵatiƋuesàetàsouǀeŶtàăàl'oƌigiŶeàd'uŶàsǇŶdƌoŵeàaŶĠŵiƋueà
isolĠà ΀ϱϯ΁.à Ellesà seà situeŶtà pƌiŶĐipaleŵeŶtà auà Ŷiǀeauà deà l'estoŵaĐ,à duà duodĠŶuŵà età deà laà
paƌtieà pƌoǆiŵaleà deà l'iŶtestiŶà gƌġle.à Laà pƌĠseŶĐeà età leà Ŷoŵďƌeà deà tĠlaŶgieĐtasiesà gastƌo-

duodĠŶalesàestàuŶàfaĐteuƌàpƌĠdiĐtifàdeàlaàpƌĠseŶĐeàdeàlĠsioŶsàsiŵilaiƌesààauàŶiǀeauàjĠjuŶalà΀ϯ΁.à
DesàtĠlaŶgieĐtasiesàĐoliƋuesàoŶtàĠtĠàdĠĐƌitesàŵaisàĐelles-ĐiàpeuǀeŶtàġtƌeàĐoŶfoŶduesàaǀeĐàdesà
aŶgiodǇsplasies,à l'aŶalǇseà histologiƋueà ĠtaŶtà aloƌsà ŶĠĐessaiƌeà pouƌà diffĠƌeŶĐieƌà Đesà lĠsioŶsà
΀ϱϮ΁. 

Laà fiďƌosĐopieà oeso-gastƌo-duodĠŶaleà età laà ĐolosĐopieà soŶtà lesà eǆaŵeŶsà deà pƌeŵiğƌeà
iŶteŶtioŶà deǀaŶtà uŶeà suspiĐioŶà deà tĠlaŶgieĐtasiesà digestiǀesà sǇŵptoŵatiƋues.à Laà ǀidĠo-

Đapsuleà peutà s'aǀĠƌeƌà utileà daŶsà laà ƌeĐheƌĐheà deà MáVà gƌġliƋuesà ΀ϰϭ΁.à Duà faità duà ƌisƋueà
hĠŵoƌƌagiƋueàĠleǀĠ,à lesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà iŶteƌŶatioŶalesàdeàϮϬϭϭàetà leàPNDSàdeàϮϬϭϳàŶeà
pƌĠĐoŶiseŶtà pasà d'eŶdosĐopieà digestiǀeà sǇstĠŵatiƋueà eŶà l'aďseŶĐeà d'aŶĠŵieà ouà
d'hĠŵoƌƌagiesàdigestiǀesà΀ϰϭ΁.à 

Chezà l'eŶfaŶt,à Đesà eǆploƌatioŶsà doiǀeŶtà ġtƌeà ƌĠseƌǀĠesà auǆà Đasà d'hĠŵoƌƌagieà digestiǀeà
eǆtĠƌioƌisĠeàouàd'aŶĠŵieàiŶeǆpliƋuĠeà΀ϰϭ΁.à 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



ϯϰ 

5. DiagŶostiĐ ŵolĠĐulaiƌe 

LaàdiǀeƌsitĠàdesàŵutatioŶsàgĠŶĠtiƋuesàdĠĐƌitesàdaŶsàlaàMROàƌeŶdàdiffiĐileàlaàĐoŶĐeptioŶàd'uŶà
algoƌithŵeàĐlaiƌàdaŶsàleàĐadƌeàduàdiagŶostiĐàŵolĠĐulaiƌeà΀ϱϰ΁.à 

LeàdiagŶostiĐàŵolĠĐulaiƌeàestàidĠaleŵeŶtàpƌoposĠàpaƌàuŶàĐeŶtƌeàdeàĐoŵpĠteŶĐe,àeŶàfoŶĐtioŶà
duà taďleauà ĐliŶiƋueà ouà loƌsƋueà laà ŵutatioŶà faŵilialeà està ĐoŶŶueà Đhezà uŶà sujetà ăà ƌisƋue.à
L'oďjeĐtifàestàdeàƌĠaliseƌàpƌĠĐoĐeŵeŶtàleàdĠpistageàdesàĐoŵpliĐatioŶsà΀ϰϭ΁.à 

LesàpaƌeŶtsàatteiŶtsàdeà laàMROàdoiǀeŶtàġtƌeà iŶfoƌŵĠsàduàƌisƋueàdeàtƌaŶsŵissioŶàdeàϱϬà%àăà
ĐhaƋueà eŶfaŶtà Đoŵpteà teŶuà duà ŵodeà deà tƌaŶsŵissioŶà autosoŵiƋueà doŵiŶaŶt,à aǀeĐà uŶeà
pĠŶĠtƌaŶĐeàpƌesƋueàĐoŵplğteàapƌğsà l’ągeàdeàϱϬàaŶs.àDeàĐeàfait,à lesàeŶfaŶtsàsoŶtàĐoŶsidĠƌĠsà
ĐoŵŵeàpoteŶtielleŵeŶtàatteiŶts,àŵġŵeàeŶàl’aďseŶĐeàdeàsigŶesàĐliŶiƋues.àDaŶsàlaàŵesuƌeàoùà
leà diagŶostiĐà gĠŶĠtiƋueàaďoutità ăàuŶeà suƌǀeillaŶĐeà età ăà uŶeàpƌiseà eŶà Đhaƌgeà thĠƌapeutiƋueà
spĠĐifiƋue,ààleàdĠpistageàpeutàġtƌeàpƌoposĠàdğsàl’ągeàdeàϲàaŶsàapƌğsàdisĐussioŶàetàiŶfoƌŵatioŶà
desàpaƌeŶts.àLeàdĠpistageàsuƌàsaŶgàdeàĐoƌdoŶàŶ’estàpasàsǇstĠŵatiƋueàetàaàpouƌàĐoŶsĠƋueŶĐe,à
eŶàĐasàdeàpositiǀitĠ,àdeàpƌoposeƌàuŶeàIRMàĐĠƌĠďƌaleàetàŵĠdullaiƌeàaǀaŶtàl’ągeàdeàϯàŵoisà΀ϰϭ΁.à 

SeloŶà lesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà eŶà ǀigueuƌ,à leà diagŶostiĐà ŵolĠĐulaiƌeà paƌà ƌeĐheƌĐheà à desà
ŵutatioŶsà ENGà età ACVRL ϭà doità ġtƌeà pƌoposĠà auà patieŶtà sià leà diagŶostiĐà està ĐeƌtaiŶà ouà
pƌoďaďleà seloŶà lesà Đƌitğƌesà deà Cuƌaçao.à Ilà doità ġtƌeà aussià ƌĠalisĠà Đhezà lesà appaƌeŶtĠsà desà
patieŶtsàpouƌà lesƋuelsà leàdiagŶostiĐàdeàMROàaàĠtĠà ĐoŶfiƌŵĠ,àafiŶàdeàdĠpisteƌàd’ĠǀeŶtuellesà
ĐoŵpliĐatioŶsà ǀisĐĠƌales.à Celui-Đià doità ġtƌeà ƌĠalisĠà deà façoŶà pƌĠĐoĐeà duà faità duà ĐaƌaĐtğƌeà
taƌdiǀeŵeŶtà sǇŵptoŵatiƋueà deà laà MROà ΀ϰϭ΁.à RiĐhaƌds-Yutzà et al.à oŶtà ĠtudiĠà eŶà ϮϬϭϬà lesà
peƌfoƌŵaŶĐesàduàdiagŶostiĐàŵolĠĐulaiƌeàauàseiŶàd'uŶeàpopulatioŶàdeàϲϬàpatieŶtsàpƌĠseŶtaŶtà
desàsigŶesàĐliŶiƋuesàdeàlaàŵaladie.àLeàtauǆàdeàdĠteĐtioŶàdeàŵutatioŶsàleàplusàĠleǀĠà;ϴϳ%à΀ϵϱ%à
CIàϴϬ,Ϯ-ϵϭ,ϱ΁ͿàaàĠtĠàoďseƌǀĠàĐhezà lesàsujetsàƋuiàƌĠpoŶdaieŶtàauǆàƋuatƌeàĐƌitğƌesàŵajeuƌsàdeà
Cuƌaçaoà΀ϱϰ΁.à 
 

UŶeàĠtudeà fƌaŶçaiseàŵoŶtƌaitàeŶàϮϬϬϲàƋu’uŶeàaŶalǇseàŵolĠĐulaiƌeàappƌofoŶdieà ;iŶĐluaŶtà leà
sĠƋueŶçageà deà touteà laà sĠƋueŶĐeà ĐodaŶte,à laà ƌeĐheƌĐheà deà gƌaŶdsà ƌĠaƌƌaŶgeŵeŶtsà età leà
Đƌiďlageàdesà ƌĠgioŶsà ƌĠgulatƌiĐesͿà peƌŵettaità deà ƌetƌouǀeƌàdesàŵutatioŶsà ĐhezàdesàpatieŶtsà
aǀeĐà uŶà diagŶostiĐà ĐliŶiƋueà ĐoŶfiƌŵĠà saŶsà Ƌu’auĐuŶeà aŶoŵalieà gĠŶĠtiƋueà Ŷ’aità ĠtĠà dĠĐelĠeà
paƌàlesàteĐhŶiƋuesàusuellesà΀ϱϱ΁.à 
 

Laà pƌĠseŶĐeà d'uŶeàŵutatioŶàdeà SMADϰà iŵpaĐteà laàpƌiseà eŶà Đhaƌgeà eŶà ƌaisoŶàduà ƌisƋueàdeà
sǇŶdƌoŵeàdeàpolǇposeàĐoliƋueàdĠĐƌità Đhezà ĐesàpatieŶts.àUŶeàĐolosĐopieà tousà lesàϮàaŶsàdoità
ġtƌeà ƌĠalisĠeà auà seiŶà deà Đetteà populatioŶà ΀ϯ΁.à EŶà pƌatiƋue,à uŶeà ŵutatioŶà SMADϰà està
gĠŶĠƌaleŵeŶtà eǆĐlueà paƌà laà dĠteĐtioŶà d'uŶeà ŵutatioŶà ACVRLϭà ouà ENGà plutôtà Ƌueà paƌà
l'aŶalǇseà duà gğŶeà SMADϰà lui-ŵġŵeà ΀ϱ΁. Lesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà iŶteƌŶatioŶalesà deà ϮϬϭϭà
pƌĠĐoŶiseŶtà laà ƌeĐheƌĐheà deà laà ŵutatioŶà deà SMADϰà Đhezà lesà patieŶtsà pouƌà lesƋuellesà lesà
ŵutatioŶsàd'ENGàetàACVRLϭ soŶtàŶĠgatiǀesà΀ϯ΁.àCetàalgoƌithŵe,àtestĠàauàĐouƌsàdeàlaàdeƌŶiğƌeà
dĠĐeŶŶie,àseŵďleàġtƌeàleàplusàeffiĐaĐeà΀ϱ΁à;figuƌeàϯͿ.à 
 

L'iŶĐlusioŶàdeà laà ƌĠgioŶàENGà ϱ'UTRàdaŶsà lesà testsàdeàdiagŶostiĐàŵolĠĐulaiƌeà aà augŵeŶtĠà laà
seŶsiďilitĠàdiagŶostiƋueàdeàĐesàeǆaŵeŶsà΀ϳ΁. 
à 
EŶfiŶ,à ilàpaƌaîtàpƌoďaďleàƋueàdaŶsàuŶàaǀeŶiƌàpƌoĐheà lesàĐƌitğƌesàdiagŶostiƋuesàdeà laàŵaladieà
deàReŶdu-OsleƌàsoieŶtàŵodifiĠsàpouƌàlaisseƌàdaǀaŶtageàdeàplaĐeàăàlaàďiologieàŵolĠĐulaiƌeà΀ϱ΁.à 
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Figuƌeàϯ :àPƌopositioŶàd'uŶàalgoƌithŵeàdeàdiagŶostiĐàgĠŶĠtiƋueàapƌğsàsuspiĐioŶàĐliŶiƋueàdeàŵaladieàdeàReŶdu-

Osleƌ,àd’apƌğsàMaĐàDoŶaldàet alà΀ϱ΁. 
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6. TƌaiteŵeŶts 

6.1. GĠŶĠƌalitĠs 

UŶeà pƌiseà eŶà Đhaƌgeà pluƌidisĐipliŶaiƌeà iŶĐluaŶtà lesà ŵĠdeĐiŶsà gĠŶĠƌalistes,à iŶteƌŶistes,à ORL,à
hĠpato-gastƌo-eŶtĠƌologues,à pŶeuŵologuesà età Ŷeuƌologuesà paƌaîtà iŶdispeŶsaďleà daŶsà leà
diagŶostiĐ,àleàtƌaiteŵeŶtàetàleàsuiǀiàdesàpatieŶtsàatteiŶtsàdeàlaàMROà΀ϱϲ΁.à 

LesàoďjeĐtifsàthĠƌapeutiƋuesàƌappelĠsàdaŶsàleàPNDSàϮϬϭϳàsoŶtàlesàsuiǀaŶtsà΀ϰϭ΁. :à 
-àTƌaiteƌàlesàŵaŶifestatioŶsàhĠŵoƌƌagiƋuesàetàl’aŶĠŵie. 
-àTƌaiteƌàlesàŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesàǀisĐĠƌalesàpouƌàĠǀiteƌàleuƌsàĐoŵpliĐatioŶs. 
-àássuƌeƌàuŶeàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàŵultidisĐipliŶaiƌeàdesàpatieŶts. 
-àÉǀalueƌàleàƌeteŶtisseŵeŶtàpsǇĐhologiƋueàetàlesàĐoŶsĠƋueŶĐesàsĐolaiƌes,àsoĐialesàouà
pƌofessioŶŶellesàdeàlaàŵaladie. 
-àáŵĠlioƌeƌàlaàƋualitĠàdeàǀie.à 

L'ĠduĐatioŶà thĠƌapeutiƋueà està laà ǀĠƌitaďleà Đlefà deà ǀoûteà duà tƌaiteŵeŶtà età duà suiǀià desà
patieŶts.àLeàƌeĐouƌsàauǆàassoĐiatioŶsàdeàŵaladesàetàlaàdiffusioŶàdeàdoĐuŵeŶtsàd'iŶfoƌŵatioŶà
paƌtiĐipeŶtà ăà laà ĐoŶstitutioŶà d'uŶeà ǀĠƌitaďleà alliaŶĐeà thĠƌapeutiƋueà eŶtƌeà leà ĐliŶiĐieŶà età leà
patieŶtà΀ϰϭ΁. 

UŶà suiǀià aŶŶuelà eŶà ĐoŶsultatioŶà està ĐoŶseillĠà daŶsà leà ĐeŶtƌeà deà ƌĠfĠƌeŶĐeà ouà daŶsà uŶà desà
ĐeŶtƌesàdeàĐoŵpĠteŶĐesà΀ϰϭ΁.à 
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6.2. TƌaiteŵeŶts d’oƌgaŶes 

6.2.1. TƌaiteŵeŶt et suƌveillaŶĐe des Ġpistaǆis et des tĠlaŶgieĐtasies ĐutaŶĠes 

L'oďjeĐtifàpƌiŶĐipalàduàtƌaiteŵeŶtàdesàĠpistaǆisàestàd'eŶàƌĠduiƌeà laàfƌĠƋueŶĐe,àafiŶàdeàliŵiteƌà
lesàƌisƋuesàd'aŶĠŵieàfeƌƌipƌiǀeàetàd'aŵĠlioƌeƌàlaàƋualitĠàdeàǀieàdesàpatieŶtsà΀ϰϭ΁. 

Leà tƌaiteŵeŶtà desà Ġpistaǆisà ƌeposeà eŶà pƌeŵiğƌeà iŶteŶtioŶà suƌà desà ŵaŶœuǀƌesà deà
ĐoŵpƌessioŶàdigitaleàetàl’utilisatioŶàdeàtaŵpoŶsàhĠŵostatiƋuesàouàdeàŵĠĐhagesàƌĠsoƌďaďles.à
LeàtaŵpoŶŶeŵeŶtàaǀeĐàdesàŵatĠƌiauǆàŶoŶàƌĠsoƌďaďlesàestàăàĠǀiteƌà΀ϰϭ΁.àà 

DepuisàϮϬϬϵ,àlaàHauteàáutoƌitĠàdeàSaŶtĠàƌeĐoŵŵaŶdeàleàƌeĐouƌsàauǆàteĐhŶiƋuesàsuiǀaŶtes:àlaà
photo-ĐoagulatioŶà paƌà laseƌ,à lesà iŶjeĐtioŶsà deà Đollesà ďiologiƋues,à lesà iŶjeĐtioŶsà deà pƌoduitsà
sĐlĠƌosaŶtsà ;EthiďloĐ®,à áetoǆisĐlĠƌol®Ϳà ΀ϰϭ΁.à Ilà ĐoŶǀieŶdƌaà d'Ġǀiteƌà touteà ĐautĠƌisatioŶà auà
dioǆǇdeà deà ĐaƌďoŶeà ouà auà Ŷitƌateà d'aƌgeŶtà Ƌuià paƌtiĐipeŶtà ăà laà dĠǀasĐulaƌisatioŶà età ăà laà
peƌfoƌatioŶàdeàlaàĐloisoŶàŶasaleà΀ϯ,ϰϭ΁.àà 

L'aƌseŶalà thĠƌapeutiƋueàeŶàdeuǆiğŵeà iŶteŶtioŶàestà laƌgeàetàdoità faiƌeà l'oďjetàd'uŶeàpƌiseàeŶà
ĐhaƌgeàpluƌidisĐipliŶaiƌe.àL’eŵďolisatioŶàaƌtĠƌielleàsĠleĐtiǀeàisolĠeàouàassoĐiĠeàauǆàteĐhŶiƋuesà
pƌĠĐĠdeŶtes,à lesà ligatuƌesàaƌtĠƌiellesà ;aƌtğƌesà sphĠŶo-palatiŶesàouàethŵoïdalesͿ,à l’opĠƌatioŶà
deà SauŶdeƌs,à laà deƌŵoplastieà ouà laà septodeƌŵoplastieà saŶsà ouà aǀeĐà gƌeffeà ;Đellulesà
aŵŶiotiƋues,à Đellulesà deà ŵuƋueuseà jugaleà ĐultiǀĠesà ouà laŵďeauà ĐutaŶĠͿà aiŶsià Ƌueà
l’oďstƌuĐtioŶàŶasaleàdeàYouŶgàuŶilatĠƌaleàouàďilatĠƌaleàfoŶtàpaƌtieàdeàĐesàteĐhŶiƋuesà΀ϱϲ΁.à 

CeƌtaiŶsà tƌaǀauǆà ŵoŶtƌeŶtà uŶeà effiĐaĐitĠà deà l’aĐideà tƌaŶeǆaŵiƋueà eŶà adŵiŶistƌatioŶà
iŶtƌaŶasaleà ΀ϱϳ΁.à EŶà effet,à ilà possğdeà uŶeà aĐtioŶà aŶti-fiďƌiŶolǇtiƋueà doŶtà l’effetà positifà suƌà
l’aŶĠŵieà aà ĠtĠà souligŶĠà auà Đouƌsà d'uŶà tƌaǀailà puďliĠà eŶà ϮϬϬϭ.à DaŶsà Đetteà Ġtudeà deà faiďleà
effeĐtif,à à leà Ŷoŵďƌeà d'Ġpistaǆisà sousà tƌaiteŵeŶtà aà ĠtĠà diǀisĠà paƌà deuǆà età leà tauǆà ŵoǇeŶà
d'hĠŵogloďiŶeàŵajoƌĠàdeàtƌoisàpoiŶtsà΀ϱϴ΁.àUŶeàĠtudeàdeàphaseàIIIàŵeŶĠeàeŶàϮϬϭϰàĐoŶfiƌŵaità
ĐesàdoŶŶĠesà΀ϱϵ΁. 

L'effiĐaĐitĠàdesàœstƌogğŶesàetàdesàpƌogestatifsàeŶàappliĐatioŶàiŶtƌa-ŶasaleàaàĠtĠàdĠĐƌite,àleuƌà
utilisatioŶà ĠtaŶtà eŶà ƌeǀaŶĐheà ĐoƌƌĠlĠeà ăà uŶeà ŵajoƌatioŶà deà laà fƌĠƋueŶĐeà desà ĠǀğŶeŵeŶtsà
thƌoŵďo-eŵďoliƋuesà΀ϲϬ΁.à 

DesàtƌaǀauǆàpoƌtaŶtàsuƌàl’iŵpaĐtàduàthalidoŵideàdaŶsàleàtƌaiteŵeŶtàdesàĠpistaǆisàoŶtàfouƌŶià
desàƌĠsultatsàĐoŶtƌastĠsàduàfaitàduàŶoŵďƌeàiŵpoƌtaŶtàd'aĐĐideŶtsàthƌoŵďo-eŵďoliƋuesà΀ϲϭ΁.à 

Whiteheadàet al.àpuďliaieŶtàeŶàϮϬϭϲàuŶeàĠtudeàĐoŵpaƌaŶtàl'utilisatioŶàdeàdiffĠƌeŶtsàtopiƋuesà
iŶtƌa-Ŷasauǆà auà seiŶà d'uŶeà populatioŶà deà ϭϮϭà patieŶts:à ďeǀaĐizuŵaď,à estƌiol,à aĐideà
tƌaŶeǆaŵiƋueà ouà tƌaiteŵeŶtà plaĐeďo.à Lesà ƌĠsultatsà apƌğsà ϭϮà seŵaiŶesà deà tƌaiteŵeŶtà Ŷeà
ŵoŶtƌaieŶtà auĐuŶeà diffĠƌeŶĐeà sigŶifiĐatiǀeà ǀisà ăà ǀisà deà laà fƌĠƋueŶĐeà età laà duƌĠeà desà
saigŶeŵeŶtsàeŶtƌeàlesàgƌoupesà΀ϲϮ΁.à 

LesàƌĠsultatsà iŶteƌŵĠdiaiƌesàd'uŶeàĠtudeàŵeŶĠeàeŶàϮϬϭϳàpaƌàBƌuĐkheiŵeƌàet al.àŵoŶtƌaieŶtà
l'effiĐaĐitĠàpƌoďaďleàd'uŶàtƌaiteŵeŶtàiŶtƌaŶasalàpaƌàpƌopƌaŶololà΀ϲϯ΁.à 

Lesà agƌĠgaŶtsà plaƋuettaiƌesà ;deà tǇpeà etaŵsǇlateͿà soŶtà iŶdiƋuĠsà daŶsà leà tƌaiteŵeŶtà desà
saigŶeŵeŶtsàpaƌàfƌagilitĠàĐapillaiƌe,àŵaisà leuƌàeffiĐaĐitĠàdaŶsàlaàMROàŶ’aàjaŵaisàĠtĠàpƌouǀĠeà
΀ϰϭ΁.àà 

DaŶsàleàĐadƌeàdeàlaàpƌĠǀeŶtioŶàdesàĠpistaǆis,àl'huŵidifiĐatioŶàŶasaleàpluƌiƋuotidieŶŶeàaǀeĐàduà
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sĠƌuŵà phǇsiologiƋue,à l'huŵidifiĐatioŶà ŶoĐtuƌŶeà gƌąĐeà ăà laàŵiseà eŶà plaĐeà deà poŵŵadeà ouà
l'utilisatioŶà deà spƌaǇà deà Đoƌpsà gƌasà soŶtà ƌeĐoŵŵaŶdĠesà ΀ϰϭ΁.à EŶà Đasà d’iŶteƌǀeŶtioŶà
ĐhiƌuƌgiĐale,àl'iŶtuďatioŶàpaƌàǀoieàŶaso-tƌaĐhĠaleàestàăàĠǀiteƌà΀ϰϭ΁.àLeàpatieŶtàdoitàġtƌeàiŶĐitĠàăà
ƌĠpeƌtoƌieƌàlaàfƌĠƋueŶĐeàetàlaàduƌĠeàdesàĠpistaǆis,àafiŶàd'oƌieŶteƌàleàĐliŶiĐieŶàdaŶsàsaàpƌiseàeŶà
Đhaƌgeà΀ϱϲ΁.à 

L’aŶtiďiopƌophǇlaǆieà està ƌeĐoŵŵaŶdĠeà loƌsà deà toutà aĐteà eŶdo-Ŷasal,à ŵġŵeà pouƌà desà
ŵĠĐhagesàd’uŶeàduƌĠeàiŶfĠƌieuƌeàăàϰϴàheuƌesà΀ϱϲ΁.à 

CoŶĐeƌŶaŶtàlaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàdesàtĠlaŶgieĐtasiesàĐutaŶĠes,àleàtƌaiteŵeŶtàpeutàġtƌeàŵĠdiĐalà
;laseƌͿàouàĐhiƌuƌgiĐalàeŶàfoŶĐtioŶàdeàlaàgġŶeàduàpatieŶtà΀ϰϭ΁.à 
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6.2.2. TƌaiteŵeŶt et suƌveillaŶĐe des ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses pulŵoŶaiƌes 

Lesà MáVPà doiǀeŶtà ġtƌeà pƌisesà eŶà Đhaƌgeà deà façoŶà pƌĠĐoĐe,à ŶotaŵŵeŶtà duà faità deà laà
fƌĠƋueŶĐeàdeàleuƌsàĐoŵpliĐatioŶsà΀ϭϰ΁. 

Laàǀaso-oĐĐlusioŶàaƌtĠƌielleàpaƌàĐathĠtĠƌisŵeàsĠleĐtifàouà l’eŵďolisatioŶàpaƌàǀoieàpeƌĐutaŶĠeà
fĠŵoƌaleà està aĐtuelleŵeŶtà leà tƌaiteŵeŶtà deà pƌeŵiğƌeà iŶteŶtioŶà desàŵalfoƌŵatioŶsà aƌtĠƌio-

ǀeiŶeusesàpulŵoŶaiƌesà΀ϯ΁.àElleàpƌĠǀieŶtàl'hǇpoǆĠŵieàseĐoŶdaiƌeàauàshuŶtàeŶtƌeàleàĐœuƌàdƌoità
etàleàĐœuƌàgauĐheàetàpeƌŵetàsouǀeŶtàdeàsuƌseoiƌàăàlaàloďeĐtoŵieà΀ϯϭ΁à΀ϲϰ΁.àCetteàpƌoĐĠduƌeà
està paƌtiĐuliğƌeŵeŶtà iŶdiƋuĠeà loƌsƋueà leà diaŵğtƌeà duà ǀaisseauà ŶouƌƌiĐieƌà està supĠƌieuƌà ăà
ϯŵŵ,à lesà ĐoŵpliĐatioŶsà hĠŵoƌƌagiƋuesà ouà thƌoŵďoeŵďoliƋuesà ĠtaŶtà plusà fƌĠƋueŶtesà au-

delăà deà Đetteà tailleà ΀ϯϱ΁.à Deà Ŷoŵďƌeuǆà dispositifsà eŵďoliƋuesà eǆisteŶt:à Đoilsà diǀeƌs,à
ŵiĐƌoďilles,à plugsà auto-eǆteŶsifs...à ΀ϯϭ΁.à Lesà ĐoŵpliĐatioŶsà post-opĠƌatoiƌesà soŶtà ƌaƌesà
;hĠŵoptǇsies,à ŵigƌatioŶà deà ŵatĠƌielà eŶdoǀasĐulaiƌe,à iŶfaƌĐtusà pulŵoŶaiƌeͿ.à UŶà ĐoŶtƌôleà
post-iŶteƌǀeŶtioŶŶelàpaƌàsĐaŶŶeƌàpeƌŵetàdeàs’assuƌeƌàdeàl’iŶǀolutioŶàĐoŵplğteàdeàlaàMáVP.àLaà
suƌǀeŶueà deà phĠŶoŵğŶesà deà ƌepeƌfusioŶà deà MáVPà pƌĠĐĠdeŵŵeŶtà eŵďolisĠesà Ŷ’està pasà
ƌaƌe,àŶotaŵŵeŶtàduàfaitàdeàdĠǀeloppeŵeŶtàdeàŶouǀellesàaŶastoŵosesà΀ϲϱ΁.à 

Vaso-oĐĐlusioŶàaƌtĠƌielleàpaƌàĐathĠtĠƌisŵeàpeƌĐutaŶĠ,àd’apƌğsàLaĐoŵďeàet al,àϮϬϭϯà΀ϯϭ΁ 

 

 

 

Leà tƌaiteŵeŶtà ĐhiƌuƌgiĐalà desàMáVP,à ĐoŶsisteà eŶà uŶeà ƌĠseĐtioŶà loďaiƌeà ouà segŵeŶtaiƌeà duà
paƌeŶĐhǇŵeàpulŵoŶaiƌe.à Ilà està liŵitĠàăàdesàMáVPàĐoŵpleǆesàouàŵultiplesàŶeàpouǀaŶtàġtƌeà
tƌaitĠesàpaƌàeŵďolisatioŶà΀ϭϰ΁.àLaàtƌaŶsplaŶtatioŶàpulŵoŶaiƌeàestàƌĠseƌǀĠeàăàdeàƌaƌesàĐasàdeà
MáVPàdiffusesà΀ϭϰ΁.à 
 

DaŶsà leà Đasà paƌtiĐulieƌà deà laà feŵŵeà eŶĐeiŶteà pƌĠseŶtaŶtà desà MáVPà gƌeǀaŶtà leà pƌoŶostiĐà
ŵateƌŶo-foetal,àlaàǀaso-oĐĐlusioŶàpeutàġtƌeàƌĠalisĠeàpaƌàdesàĠƋuipesàeǆpĠƌiŵeŶtĠesà΀ϰϭ΁.à 
 

LaàplaĐeàdeàl'oǆǇgĠŶothĠƌapieàestàƌĠseƌǀĠeàauǆàpatieŶtsàatteiŶtsàd'autheŶtiƋuesàiŶsuffisaŶĐesà
ƌespiƌatoiƌesàĐhƌoŶiƋuesà΀ϭϰ΁.à 

áfiŶà deà ƌĠduiƌeà leà ƌisƋueà d’eŵďolesà septiƋuesà ĐĠƌĠďƌauǆ,à uŶeà aŶtiďiopƌophǇlaǆieà està
ƌeĐoŵŵaŶdĠeà à ;áŵoǆiĐilliŶe-à aĐideà ĐlaǀulaŶiƋueà ouà CliŶdaŵǇĐiŶeͿà Đhezà lesà poƌteuƌsà deà
MáVPàaǀaŶtàtoutàgesteàdeŶtaiƌeàouàĐhiƌuƌgiĐalà΀ϰϭ,ϲϲ΁. 

D’apƌğsà lesàdeƌŶiğƌesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà iŶteƌŶatioŶales,à leà suiǀiàpaƌà toŵodeŶsitoŵĠtƌieàestà
ƌeĐoŵŵaŶdĠàtousà lesàaŶsàeŶàĐasàdeàMáVPàsous-segŵeŶtaiƌesàetà tousà lesàĐiŶƋàaŶsàdaŶsà lesà
autƌesàĐas,àafiŶàd’appƌĠĐieƌàauàŵieuǆàleàƌisƋueàdeàƌeĐaŶalisatioŶàtaƌdiǀeàdesàMáVàtƌaitĠesàetà
d’ĠǀolutiǀitĠàdeàĐellesàŶoŶàtƌaitĠesà΀ϯ΁. 



ϰϬ 

6.2.3. TƌaiteŵeŶt et suƌveillaŶĐe des ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses  hĠpatiƋues 

LeàtƌaiteŵeŶtàdesàMáVHàƌeposeàpƌiŶĐipaleŵeŶtàsuƌàlaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàdeàleuƌsàĐoŵpliĐatioŶsà
΀ϰϭ΁.à 

L’iŶsuffisaŶĐeà ĐaƌdiaƋueà ăà hautà dĠďità ŶĠĐessiteà uŶà tƌaiteŵeŶtàŵĠdiĐalà adaptĠà ďasĠà suƌà lesà
ďġtaďloƋuaŶts,àlesàdiuƌĠtiƋues,àlaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàdeàl’aŶĠŵieàetàdesàtƌouďlesàduàƌǇthŵeà΀ϰϭ΁.à 

LaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàeŶdosĐopiƋueàdesàǀaƌiĐesàœsophagieŶŶesàetà leà ĐoŶtƌôleàdeà l'asĐiteà foŶtà
paƌtieàiŶtĠgƌaŶteàduàtƌaiteŵeŶtàdeàl'hǇpeƌteŶsioŶàpoƌtaleàƌeŶĐoŶtƌĠeàdaŶsàlesàMáVHà΀ϰϭ΁. 

EŶàĐasàd'isĐhĠŵieàŵĠseŶtĠƌiƋueàouàďiliaiƌe,àd'hǇpeƌteŶsioŶàpoƌtaleàsĠǀğƌeàouàd'iŶsuffisaŶĐeà
ĐaƌdiaƋueàteƌŵiŶale,àuŶeàtƌaŶsplaŶtatioŶàhĠpatiƋueàdoitàġtƌeàeŶǀisagĠeà΀ϲϳ,ϲϴ΁.àLaàpƌiseàeŶà
Đhaƌgeà ĐhiƌuƌgiĐaleà ;ligatuƌeà deà l’aƌtğƌeà hĠpatiƋueͿà ouà iŶteƌǀeŶtioŶŶelleà ;eŵďolisatioŶà deà
ďƌaŶĐhesàdeàl’aƌtğƌeàhĠpatiƋueͿàŶ'estàpasàƌeĐoŵŵaŶdĠeàeŶàpƌeŵiğƌeàiŶteŶtioŶ,àeŶàƌaisoŶàduà
tauǆàdeàdĠĐğsàăàϮàaŶsàestiŵĠàăàϮϳ%àdaŶsàlesàsuitesàdeàŶĠĐƌoseàhĠpatoďiliaiƌeàouàdeàƌĠĐidiǀeà
deàMáVHà΀ϯ,ϱϲ΁.à 

UŶàĠĐho-doppleƌàhĠpatiƋueàaŶŶuelàdeǀƌaàġtƌeàeŶǀisagĠàeŶàĐasàdeàMáVH.àEŶàleuƌàaďseŶĐe,àilà
estàăàƌĠaliseƌàtousà lesàϯàăàϱàaŶsà΀ϰϭ΁.àCetàeǆaŵeŶàdoitàġtƌeàsǇstĠŵatiƋueŵeŶtàĐouplĠàăàuŶeà
ĠĐhoĐaƌdiogƌaphieà;aǀeĐàĠǀaluatioŶàduàdĠďitàĐaƌdiaƋue,àdeàl’iŶdeǆàĐaƌdiaƋueàetàdesàpƌessioŶsà
deàl’aƌtğƌeàpulŵoŶaiƌeͿ,àafiŶàdeàdĠpisteƌàd'ĠǀeŶtuellesàĐoŵpliĐatioŶsàĐaƌdiaƋuesà΀ϰϭ΁.à 

UŶàsuiǀiàĐaƌdiologiƋueàpouƌàleàdĠpistageàetàleàtƌaiteŵeŶtàdeàl’iŶsuffisaŶĐeàĐaƌdiaƋueàpeƌŵetà
deàŵieuǆàappƌĠheŶdeƌàlesàĐoŵpliĐatioŶsàĐaƌdiaƋuesàassoĐiĠesàauǆàMáVHà΀ϱϲ΁.à 

 

  



ϰϭ 

6.2.4. TƌaiteŵeŶt et suƌveillaŶĐe des ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses ĐĠƌĠďƌo-spiŶales 

Lesà deƌŶiğƌesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà iŶteƌŶatioŶalesà pƌĠĐoŶiseŶtà uŶeà pƌiseà eŶà Đhaƌgeà
ŵultidisĐipliŶaiƌeàetàiŶdiǀidualisĠeàdesàpatieŶtsàatteiŶtsàdeàMáVCSà΀ϯ΁.à 

L'eŵďolisatioŶ,à laà ŵiĐƌoĐhiƌuƌgieà età laà Đhiƌuƌgieà ƌadioguidĠeà soŶtà lesà aǆesà ŵajeuƌsà duà
tƌaiteŵeŶtà desà MáVCSà ŶoŶà hĠŵoƌƌagiƋues,à ŵġŵeà s'ilà Ŷ'eǆisteà pasà d’Ġtudesà d’eŶǀeƌguƌeà
iŶteƌŶatioŶaleàpouƌàĐoŵpaƌeƌàĐesàdiffĠƌeŶtesàŵĠthodesà΀ϱϲ΁.à 

MeǇďodiàet al.àoŶtàƌĠĐeŵŵeŶtàĠtudiĠà lesàƌĠsultatsàăàloŶgàteƌŵeàdeàlaàƌĠseĐtioŶàĐhiƌuƌgiĐaleà
desàMáVàĐĠƌĠďƌalesàĐoŵpaƌatiǀeŵeŶtàauǆàƌĠsultatsàdesàpatieŶtsàŶoŶàtƌaitĠsàpaƌàlaàĐhiƌuƌgieà
;eŵďolisatioŶà ouà aďsteŶtioŶà thĠƌapeutiƋueͿ.à Lesà patieŶtsà aǇaŶtà ďĠŶĠfiĐiĠà d'uŶà tƌaiteŵeŶtà
ĐhiƌuƌgiĐalàseŵďlaieŶtàaǀoiƌàdesàƌĠsultatsàfoŶĐtioŶŶelsàăàloŶgàteƌŵeàĐoŵpaƌaďlesàăàĐeuǆàŶoŶà
tƌaitĠsàpaƌàlaàĐhiƌuƌgieà΀ϲϵ΁.à 

Ilà Ŷ'eǆisteà aĐtuelleŵeŶtà pasà deà ĐoŶseŶsusà ăà pƌoposà deà laà suƌǀeillaŶĐeà deà Đesà MáV.à Laà
ƌĠalisatioŶà d'uŶeà IRMà ĐĠƌĠďƌo-spiŶaleà auàŵoŵeŶtà duà diagŶostiĐà està ĐepeŶdaŶtà pƌĠĐoŶisĠeà
΀ϱϲ΁.à 

ChezàuŶàeŶfaŶtàatteiŶtàdeàMROàdoŶtà l'IRMà iŶitialeàestàŶoƌŵale,àĐelle-Điàestàăàƌefaiƌeàăà l'ągeà
adulte,à taŶdisà Ƌu'elleà Ŷ'està pasà pƌĠĐoŶisĠeà daŶsà leà suiǀià d'uŶà adulteà aǀeĐà uŶeà iŵageƌieà
ƌassuƌaŶteàauàdiagŶostiĐà΀ϰϭ΁.à 

 

  



ϰϮ 

6.2.5. TƌaiteŵeŶt et suƌveillaŶĐe des ŵalfoƌŵatioŶs aƌtĠƌio-veiŶeuses digestives 

Leà tƌaiteŵeŶtà eŶdosĐopiƋueà desà tĠlaŶgieĐtasiesà gastƌo-iŶtestiŶalesà hĠŵoƌƌagiƋuesà à ƌeposeà
suƌà laà ĐoagulatioŶàauà laseƌà ;plasŵaàd’aƌgoŶàouàáPC,à ŶeodǇŵiuŵ-dopedàǇttƌiuŵàaluŵiŶiuŵà
gaƌŶetàouàNd-YáGͿàpaƌàǀoieàeŶdosĐopiƋueàetàl'utilisatioŶàdeàtƌaiteŵeŶtsàsĐlĠƌosaŶtsà΀ϰϭ΁.à 

UŶeà ĠƋuipeà hollaŶdaiseà aà puďliĠà desà ƌĠsultatsà d'uŶà essaià ƌaŶdoŵisĠà ĐƌoisĠà ĐoŶtƌôlĠà paƌà
plaĐeďo,à ǀisaŶtà l'utilisatioŶà d'œstƌopƌogestatifsà Đhezà desà patieŶtsà pƌĠseŶtaŶtà uŶeà atteiŶteà
digestiǀeà sĠǀğƌeà deà laà MRO.à Lesà ďesoiŶsà tƌaŶsfusioŶŶelsà desà patieŶtsà tƌaitĠsà paƌà
œstƌopƌogestatifsà ĠtaieŶtà iŶfĠƌieuƌsà ăà Đeuǆà duà gƌoupeà ĐoŶtƌôle,à ĐoŶtƌastaŶtà aǀeĐà lesà
ŶoŵďƌeuǆàeffetsàseĐoŶdaiƌesàdeàtelsàtƌaiteŵeŶts,àŶotaŵŵeŶtàsuƌàleàplaŶàthƌoŵďo-eŵďoliƋueà
;taďleauàϯͿà΀ϳϬ΁.à 

L'oĐtƌĠotide,à laà daŶaĐƌiŶeà ouà leà taŵoǆifĠŶeà oŶtà ĠtĠàŵisà ăà l'Ġpƌeuǀeà daŶsà plusieuƌsà tƌaǀauǆà
ŵaisàŶ'oŶtàjaŵaisàŵoŶtƌĠàleuƌàeffiĐaĐitĠàdaŶsàlaàMROà΀ϳϭ΁.à 

Leàthalidoŵideàouàleà lĠŶalidoŵide,àĐoŵpoƌteŶtàdesàeffetsàaŶti-aŶgiogĠŶiƋuesàetàoŶtàpeƌŵisàà
uŶeàƌĠduĐtioŶàduàƌisƋueàd’hĠŵoƌƌagiesàdigestiǀesàdaŶsàĐeƌtaiŶesàĠtudesà΀ϳϮ΁.à 

UŶà tƌaiteŵeŶtà paƌà ďeǀaĐizuŵaďà està eŶà Đouƌsà d’Ġtudeà pouƌà lesà hĠŵoƌƌagiesà digestiǀesà
ƌĠsistaŶtàauàtƌaiteŵeŶtàeŶdosĐopiƋueàetàƌespoŶsaďlesàdeàtƌaŶsfusioŶsàƌĠpĠtĠesà΀ϰϭ΁.à 

DaŶsà leàĐadƌeàduàsuiǀi,à lesàƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà iŶteƌŶatioŶalesàeŶàǀigueuƌàŶeàpƌĠĐoŶiseŶtàpasà
d'eŶdosĐopieà digestiǀeà sǇstĠŵatiƋueà duà faità duà foƌtà ƌisƋueàhĠŵoƌƌagiƋueà peƌopĠƌatoiƌeà eŶà
l'aďseŶĐeàd'aŶĠŵieàouàdeàsaigŶeŵeŶtsàdigestifsà΀ϯ΁.à 

Duàfaitàdeàl'assoĐiatioŶàfƌĠƋueŶteàeŶtƌeà laàŵutatioŶàMADHϰ età laàpolǇposeàĐoliƋueàăàƌisƋueà
deà dĠgĠŶĠƌesĐeŶĐeà ŵaligŶe,à uŶeà ĐolosĐopieà doità ġtƌeà pƌoposĠeà tousà lesà Ϯà aŶsà Đhezà Đesà
patieŶtsà΀ϯ΁.à 

  



ϰϯ 

6.3. TƌaiteŵeŶts sǇstĠŵiƋues 

6.3.1. BevaĐizuŵaď 

LaàphǇsiopathologieàdeàlaàMROàƌeposeàsuƌàuŶàdĠsĠƋuiliďƌeàdeàlaàďalaŶĐeàeŶtƌeàfaĐteuƌsàpƌo-

aŶgiogĠŶiƋuesà telà Ƌueà leà VEGFà età aŶti-aŶgiogĠŶiƋuesà telà Ƌueà leà BMPϵà ΀ϭϯ΁.à 
 

DesàtƌaǀauǆàpoƌtaŶtàsuƌà leàďeǀaĐizuŵaď,àuŶàaŶtiĐoƌpsàŵoŶoĐloŶalàaŶtiàVEGF,àsuggğƌeŶtàsoŶà
effiĐaĐitĠ.à Desà Ġtudesà oŶtà ŵoŶtƌĠà uŶeà ƌĠduĐtioŶà deà l'iŶĐideŶĐeà desà Ġpistaǆisà età uŶeà
augŵeŶtatioŶà duà tauǆà d’hĠŵogloďiŶeà sousà ďeǀaĐizuŵaď,à aǀeĐà uŶà pƌofilà deà tolĠƌaŶĐeà
aĐĐeptaďleà΀ϳϯ,ϳϰ΁. 

EŶà ϮϬϭϮ,à leà ĐeŶtƌeà deà ƌĠfĠƌeŶĐeà fƌaŶçaisà aà puďliĠà uŶeà Ġtudeà ŵettaŶtà eŶà ĠǀideŶĐeà uŶeà
ƌĠduĐtioŶà sigŶifiĐatiǀeà duà Ŷoŵďƌeà d'Ġpistaǆisà etàuŶeà aŵĠlioƌatioŶà deà laà foŶĐtioŶà ĐaƌdiaƋueà
Đhezà desà patieŶtsà tƌaitĠsà paƌà ďeǀaĐizuŵaďà iŶtƌaǀeiŶeuǆà aǀeĐà desà atteiŶtesà hĠpatiƋuesà ouà
ĐaƌdiaƋuesàsĠǀğƌesà΀ϳϱ΁.à 

UŶà tƌaǀailà ƌĠtƌospeĐtifàŵultiĐeŶtƌiƋueàŵeŶĠà eŶà ϮϬϭϳà aà ĠtudiĠà l'utilisatioŶà duà ďeǀaĐizuŵaďà
Đhezà ϰϲà patieŶtsà pƌĠseŶtaŶtà desà atteiŶtesà ĐaƌdiaƋuesà et/ouà hĠpatiƋuesà sĠǀğƌes.à UŶeà
aŵĠlioƌatioŶà ĐliŶiƋueà tƌaŶsitoiƌeà età suspeŶsiǀeà ;diŵiŶutioŶà duà dĠďità ĐaƌdiaƋueà Đhezà lesà
patieŶtsà aǀeĐà uŶà hǇpeƌ-dĠďità ĐaƌdiaƋueͿà aà ĠtĠà oďseƌǀĠeà Đhezà ϳϱ%à desà patieŶts.àDesà effetsà
seĐoŶdaiƌesà deà tǇpeà hǇpeƌteŶsioŶà aƌtĠƌielle,à aƌthƌalgiesà ouà ƌetaƌdà deà ĐiĐatƌisatioŶà oŶtà ĠtĠà
ƌappoƌtĠsà΀ϳϲ΁.à 

UŶeàĠtudeàpuďliĠeàeŶàϮϬϭϴàpoƌtaità suƌà l’adŵiŶistƌatioŶà iŶtƌaǀeiŶeuseà duàďeǀaĐizuŵaďàĐhezà
desàpatieŶtsàpƌĠseŶtaŶtàdesàĠpistaǆisàouàdesàsaigŶeŵeŶtsàdigestifsàsĠǀğƌes.àLesàƌĠsultatsàoŶtà
ŵoŶtƌĠàuŶeàŶetteàdiŵiŶutioŶàdeàlaàfƌĠƋueŶĐeàdesàĠpistaǆis,àĐoƌƌĠlĠeàăàuŶeàfoƌteàaŵĠlioƌatioŶà
deàlaàƋualitĠàdeàǀieàdesàpatieŶtsà΀ϳϳ΁. 
 

6.3.2. Œstƌopƌogestatifs 

L'effiĐaĐitĠàdesàœstƌogğŶesàetàdesàpƌogestatifsàeŶàappliĐatioŶàiŶtƌa-ŶasaleàaàĠtĠàdĠĐƌite,ààleuƌà
utilisatioŶà ĠtaŶtà eŶà ƌeǀaŶĐheà ĐoƌƌĠlĠeà ăà uŶeà ŵajoƌatioŶà deà laà fƌĠƋueŶĐeà desà ĠǀğŶeŵeŶtsà
thƌoŵďo-eŵďoliƋuesà΀ϲϬ΁. 

UŶeàĠtudeàpuďliĠeàeŶàϮϬϭϳàaàĠtudiĠàl’effiĐaĐitĠàduàďazĠdoǆifğŶe,àuŶàŵodulateuƌàsĠleĐtifàdesà
ƌĠĐepteuƌsà desàœstƌogğŶesà ;SERMͿàdaŶsà laàMRO.à IŶà ǀitƌo,à leà ďazĠdoǆifğŶeà aà augŵeŶtĠà lesà
Ŷiǀeauǆàd'áRNàŵessageƌàdeàl'eŶdogliŶeàetàdeàl'áLKϭàdaŶsàlesàĐellulesàsaŶguiŶesàĐiƌĐulaŶtesàetà
daŶsàlesàĐellulesàeŶdothĠlialesàeŶàĐultuƌe.àIŶàǀiǀo,àuŶeàaŵĠlioƌatioŶàduàtauǆàd'hĠŵogloďiŶeàetà
uŶeà diŵiŶutioŶà deà laà fƌĠƋueŶĐeà desà Ġpistaǆisà oŶtà ĠtĠà ĐoŶstatĠes.à Ceà tƌaiteŵeŶtà faità
aĐtuelleŵeŶtàl'oďjetàd'uŶeàdeŵaŶdeàd'autoƌisatioŶàdeàŵiseàsuƌàleàŵaƌĐhĠàaupƌğsàdeàl'ageŶĐeà
euƌopĠeŶŶeàduàŵĠdiĐaŵeŶtà΀ϳϴ΁. 
 

6.3.3. Thalidoŵide 

Leà thalidoŵideà ďloƋueà plusieuƌsà ĐǇtokiŶesà età faĐteuƌsà deà ĐƌoissaŶĐeà pƌo-aŶgiogĠŶiƋues,à Ǉà
Đoŵpƌisà leà VEGF.à Desà tƌaǀauǆà oŶtà fouƌŶià desà ƌĠsultatsà positifsà ƋuaŶtà ăà laà ƌĠduĐtioŶà deà laà
fƌĠƋueŶĐeàdesàĠpistaǆisàetàăà l’augŵeŶtatioŶàduàtauǆàd’hĠŵogloďiŶeàassoĐiĠsàăàuŶàpƌofilàdeà
tolĠƌaŶĐeàaĐĐeptaďleà΀ϲϭ,àϴϮ,ϴϯ΁. 
  



ϰϰ 

6.4. TƌaiteŵeŶts à l’Ġtude  
6.4.1. Bġta-ďloƋuaŶts 

LesàƌĠsultatsàiŶteƌŵĠdiaiƌesàd'uŶeàĠtudeàŵeŶĠeàeŶàϮϬϭϳàpaƌàBƌuĐkheiŵeƌàet al.àoŶtàŵoŶtƌĠà
l'effiĐaĐitĠàpƌoďaďleàd'uŶàtƌaiteŵeŶtàiŶtƌaŶasalàpaƌàpƌopƌaŶololà΀ϲϯ΁.àDesàƌĠsultatsàsiŵilaiƌesà
sousàtiŵololàoŶtàĠtĠàpuďliĠsà΀ϴϰ΁.à 

6.4.2. TaĐƌoliŵus 

LeàtaĐƌoliŵusàestàutilisĠàdaŶsàleàtƌaiteŵeŶtàdeàl'hǇpeƌteŶsioŶàaƌtĠƌielleàpulŵoŶaiƌeàfaŵiliale.à
DeàpaƌàsoŶàaĐtioŶàsuƌàlesàǀoiesàdeàsigŶalisatioŶàiŵpliƋuaŶtàBMPϵàetàáLKϭ,àilàpouƌƌaitàġtƌeà
effiĐaĐeàdaŶsàlaàMRO.àUŶàessaiàĐliŶiƋueàestàeŶàĐouƌsàĐoŶĐeƌŶaŶtàl'utilisatioŶàdeàfaiďlesàdosesà
deàtaĐƌoliŵusàpouƌàdesàpatieŶtsàpƌĠseŶtaŶtàuŶeàMROàdeàtǇpeàϮà΀ϳϵ΁. 

6.4.3. N-aĐĠtǇlĐǇstĠiŶe 

UŶàtƌaǀailàpuďliĠàeŶàϮϬϬϵàaàŵoŶtƌĠàl'effiĐaĐitĠàduàtƌaiteŵeŶtàpaƌàN-aĐĠtǇlĐǇstĠiŶeàdaŶsàlaà
ƌĠduĐtioŶàduàŶoŵďƌeàetàdeàlaàsĠǀĠƌitĠàdesàĠpistaǆis,àŶotaŵŵeŶtàĐhezàlesàsujetsàpƌĠseŶtaŶtà
uŶeàMROàdeàtǇpeàϭà΀ϴϬ΁. 

6.4.4. StatiŶes 

CeƌtaiŶesàĠtudesàlaisseŶtàeŶǀisageƌàuŶàpoteŶtielàeffetàďĠŶĠfiƋueàdesàstatiŶesàdaŶsàlaàMRO,àdeà
paƌàl'augŵeŶtatioŶàdeàl'eǆpƌessioŶàdeàl'eŶdogliŶeàƋueàĐeàtƌaiteŵeŶtàpouƌƌaitàiŶduiƌeà΀ϴϭ΁.à 

6.4.5. PazopaŶiď 

LeàpazopaŶiďàestàuŶàiŶhiďiteuƌàdeàtǇƌosiŶeàkiŶaseàadŵiŶistƌĠàpaƌàǀoieàoƌaleàdotĠàd’uŶeàaĐtioŶà
diƌigĠeàĐoŶtƌeàleàVEGF.àUŶàessaiàĐliŶiƋueàestàeŶàĐouƌsàdaŶsàlaàMROà΀ϳϵ΁.à 

6.4.6. ThĠƌapie gĠŶiƋue 

LesàadeŶo-assoĐiated-ǀiƌusesà;ááVͿàiŶfeĐteŶtàdeàŶoŵďƌeuǆàoƌgaŶisŵes, ŵaisàsoŶtàiŶoffeŶsifsà
età ŶoŶà pathogğŶes.à L'adŵiŶistƌatioŶà deà diffĠƌeŶtesà souĐhesà d'ááVà ŵutĠsà peƌŵetà laà
dĠliǀƌaŶĐeàd'áDNàƌeĐoŵďiŶaŶtàdaŶsàdiffĠƌeŶtsàtissusàĐiďles,àdoŶtàleàtissuàǀasĐulaiƌe.àDesàááVà
ditsà« ENG »àetà« ACVRLϭ »àoŶtàĠtĠàdĠǀeloppĠsàetàdesàĠtudesàsuƌàdesàŵodğlesàŵuƌiŶsàsoŶtàeŶà
Đouƌsà΀ϳϵ΁.à 

6.4.7. AŶtiĐoƌps ŵoŶoĐloŶauǆ 

DesàtƌaǀauǆàsoŶtàeŶàĐouƌsàĐoŶĐeƌŶaŶtà l'ĠlaďoƌatioŶàetà l'utilisatioŶàd'aŶtiĐoƌpsàŵoŶoĐloŶauǆà
diƌigĠsàĐoŶtƌeàENGàouàALKϭàeŶàĐoŵďiŶaisoŶàaǀeĐàdesàtƌaiteŵeŶtsàaŶti-VEGFà΀ϳϵ΁.à 

 

 

 

 

 

 



ϰϱ 

Taďleauàϯà:àPƌopositioŶsàthĠƌapeutiƋuesàduàgƌoupeàEǆpeƌtàOpiŶioŶàoŶàOƌphaŶàDƌugs,àϮϬϭϳà΀ϴϱ΁ 

 

 

  

TƌaiteŵeŶts dispoŶiďles daŶs la 
pƌise eŶ Đhaƌge des Ġpistaǆis et 
des tĠlaŶgieĐtasies digestives 

daŶs la ŵaladie de ReŶdu-Osleƌ 

StƌatĠgie Ŷ°ϭ 

AĐtioŶ aŶtifiďƌiŶolǇtiƋue 

- áĐideàtƌaŶĠǆaŵiƋue 

- áĐideàaŵiŶo-
ĐapƌoïƋue 

StƌatĠgie Ŷ°Ϯ 

StiŵulatioŶ de la tƌaŶsĐƌiptioŶ 
d’ALKϭ et d’ENG  pouƌ favoƌiseƌ la 

sǇŶthğse pƌotĠiƋue ou 
upregulating transcripition 

- RaloǆifğŶeàouàBazĠdoǆi-
fğŶe 

- TaĐƌoliŵus 

- N-aĐĠtǇlĐǇstĠiŶe 

- StatiŶes 

StƌatĠgie Ŷ°ϯ 

AĐtioŶ aŶtiaŶgiogĠŶiƋue 

- PƌopƌaŶololàouàTiŵo-
lol 

- áutƌesàtƌaiteŵeŶtsàààààà
aŶtiaŶgiogĠŶiƋues 



ϰϲ 

6.5. Mesuƌes assoĐiĠes 

6.5.1. TƌaiteŵeŶt de l’aŶĠŵie 

TousàlesàpatieŶtsàsuiǀisàpouƌàuŶeàMROàdoiǀeŶtàďĠŶĠfiĐieƌàduàdosageàaŶŶuelàdeàl'hĠŵogloďiŶeà
dğsàl'ągeàdeàϯϱàaŶsà΀ϯ΁.à 

PaƌallğleŵeŶtà auà tƌaiteŵeŶtà desà MáVà età desà Ġpistaǆis,à laà supplĠŵeŶtatioŶà ŵaƌtialeà està
ĐoŶseillĠeàpouƌà tousà lesàpatieŶtsàƋuiàoŶtàdesàĠpistaǆisà ƌĠpĠtĠesà ƌespoŶsaďlesàd’uŶeàaŶĠŵieà
feƌƌipƌiǀe.à LesàpatieŶtsà aǇaŶtàuŶeà iŶtolĠƌaŶĐeàauà feƌàpeƌàosàpeuǀeŶtà ƌeĐeǀoiƌàdesà iŶjeĐtioŶsà
iŶtƌaǀeiŶeusesàdeàfeƌàtoutesàlesàϯàseŵaiŶesà΀ϱϲ΁. 

UŶeàĠtudeàƌĠĐeŶteàaàsouleǀĠàuŶeàteŶdaŶĐeàăàlaàŵajoƌatioŶàdeàlaàfƌĠƋueŶĐeàdesàĠpistaǆisàĐhezà
lesàpatieŶtsàsupplĠŵeŶtĠsàeŶàfeƌ,àĠǀoƋuaŶtàaiŶsiàƋue,àŵalgƌĠà leàďĠŶĠfiĐeà iŶdisĐutaďleàdeà laà
supplĠŵeŶtatioŶà ŵaƌtiale,à desà ĐhaŶgeŵeŶtsà ƌapidesà duà tauǆà deà feƌà sĠƌiƋueà peuǀeŶtà
pƌoǀoƋueƌàdesàpeƌtuƌďatioŶsàeŶdothĠlialesàăàl'oƌigiŶeàdeàlaàsuƌǀeŶueàd’hĠŵoƌƌagiesà΀ϴϲ΁.à 

6.5.2. GestioŶ des aŶtiĐoagulaŶts 

EŶà Đasà deà ŵaladiesà Đaƌdio-ǀasĐulaiƌesà assoĐiĠes,à lesà tƌaiteŵeŶtsà aŶtiĐoagulaŶtsà ouà
aŶtiagƌĠgaŶtsà Ŷeà soŶtà pasà uŶeà ĐoŶtƌe-iŶdiĐatioŶà aďsolueà ΀ϱϲ΁.à Ilà Ŷ'eǆisteà pasà d'Ġtudesà
d’eŶǀeƌguƌeà iŶteƌŶatioŶaleà ĐoŶĐeƌŶaŶtà l'utilisatioŶà desà aŶtiĐoagulaŶtsà daŶsà laà MRO,à lesà
oďseƌǀatioŶsà ĐliŶiƋuesà ƌappoƌtaŶtà uŶeà gƌaŶdeàdiǀeƌsitĠà ǀis-ă-ǀisà deà laà tolĠƌaŶĐeà suƌà leàplaŶà
hĠŵoƌƌagiƋueàdeàtelsàtƌaiteŵeŶts.àL’ĠǀaluatioŶàduàƌappoƌtàďĠŶĠfiĐe/ƌisƋueàestàăàlaàĐhaƌgeàduà
ĐliŶiĐieŶà΀ϯ΁.à 

6.5.3. Autƌes ĐoŶsidĠƌatioŶs  

IlàŶ'eǆisteàpasàdeàĐoŶtƌe-iŶdiĐatioŶàăàl'utilisatioŶàd'uŶàiŵplaŶtàdeŶtaiƌeàouàdeàstĠƌiletà΀ϰϭ΁.à 

Ilà ĐoŶǀieŶtà paƌà ailleuƌsà d'iŶfoƌŵeƌà lesà patieŶtsà duà ƌisƋueà d’eŵďolieà paƌadoǆaleà Ƌuià ĐoŶtƌe-

iŶdiƋueàlaàpƌatiƋueàdeàlaàploŶgĠeàsous-ŵaƌiŶeà΀ϱϲ΁.à 

6.5.4. Suivi paƌ le ŵĠdeĐiŶ gĠŶĠƌaliste 

Lesà deƌŶiğƌesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà duà PNDSà deà ϮϬϭϳà fiǆeŶtà siǆà oďjeĐtifsà deà suiǀià pouƌà leà
ŵĠdeĐiŶàgĠŶĠƌalisteà;taďleauàϰͿ :à 

-àOƌieŶteƌàleàpatieŶtàǀeƌsàuŶàĐeŶtƌeàdeàĐoŵpĠteŶĐesàpouƌàĐoŶfiƌŵeƌàleàdiagŶostiĐ. 

-à ássuƌeƌà eŶà ĐooƌdiŶatioŶà aǀeĐà leà ĐeŶtƌeàdeà ĐoŵpĠteŶĐesà laà pƌiseà eŶà Đhaƌgeà età leà suiǀià duà
patieŶt. 

-à Veilleƌà ăà l’appliĐatioŶà desà ŵesuƌesà pƌĠǀeŶtiǀesà ;aŶtiďiopƌophǇlaǆie,à suiǀià peŶdaŶtà laà
gƌossesse…Ϳ. 

-àCoŶstitueƌàleàdossieƌàdeàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàaǀeĐàleàpatieŶtàpouƌàlesàdĠŵaƌĐhesàadŵiŶistƌatiǀesà
;áLDàϯϭ,àtƌaŶspoƌtsà…Ϳ. 

-àPƌoposeƌàuŶàsoutieŶàpsǇĐhologiƋue. 

-à EǆpliƋueƌà auà patieŶtà l’oďligatioŶà d’uŶeà iŶfoƌŵatioŶà faŵilialeà ǀis-ă-ǀisà desà ŵesuƌesà
pƌĠǀeŶtiǀesà΀ϰϭ΁. 

 



ϰϳ 

Taďleauàϰà  :àPƌopositioŶàd'uŶàpƌogƌaŵŵeàdeàsuƌǀeillaŶĐeàdesàpatieŶtsàatteiŶtsàpaƌà laàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌ,à
PNDSàϮϬϭϳà΀ϰϭ΁ 

CeŶtƌeàdeàĐoŵpĠteŶĐes ϭàfoisàpaƌàaŶ 

CoŶsultatioŶàORL FoŶĐtioŶàdeàlaàgƌaǀitĠàdesàĠpistaǆis 

CoŶsultatioŶàeŶà
pŶeuŵologieàetàsĐaŶŶeƌà
thoƌaĐiƋue,à
ĠĐhoĐaƌdiogƌaphieàdeà
ĐoŶtƌaste 

-à Tousà lesà ϱà aŶsà eŶà l’aďseŶĐeà deà MáVP 

-à Deà ŵaŶiğƌeà plusà ƌappƌoĐhĠeà sià MáVPà suƌǀeillĠesà et/ouà
tƌaitĠesà;sĐaŶŶeƌͿ 

CoŶsultatioŶàeŶàhĠpato-

gastƌo-eŶtĠƌologieàetà
ĠĐhogƌaphieà-àdoppleƌà
hĠpatiƋue 

-à Tousà lesà ϱà aŶsà eŶà l’aďseŶĐeà d’aŶoŵaliesà ĐliŶiƋuesà età
ƌadiologiƋues 
-à Tousà lesà ϯà aŶsà eŶà Đasà d’aŶoŵaliesà ƌadiologiƋuesà isolĠes 
-à Tousà lesà aŶsà eŶà Đasà d’aŶoŵaliesà hĠpatiƋuesà aǇaŶtà uŶà
ƌeteŶtisseŵeŶtà ĐliŶiƋue 

-à L’atteiŶteà digestiǀeà ;Đapsuleà et/ouà eŶdosĐopieͿà Ŷ’està
ĐoŶtƌôlĠeàƋu’eŶàĐasàdeàsaigŶeŵeŶtàeǆtĠƌioƌisĠàouàd’aŶĠŵieà
iŶeǆpliƋuĠeͿ 

CoŶsultatioŶàeŶàĐaƌdiologie TousàlesàaŶsàeŶàĐasàdeàƌeteŶtisseŵeŶtàĐliŶiƋueàdeàl’atteiŶteà
hĠpatiƋueà;dǇspŶĠeͿ 

CoŶsultatioŶàeŶàŶeuƌologieà
etàIRMàĐĠƌĠďƌaleàetàspiŶale 

-à EŶà foŶĐtioŶà desà sǇŵptôŵes 
-àIRMàĐĠƌĠďƌaleàetàspiŶaleàƌĠalisĠeàuŶeàfois,àŶoŶàĐoŶtƌôlĠeàsià
Ŷoƌŵale 

-à EŶà Đasà d’aŶoŵalie,à leà ƌǇthŵeà deà suƌǀeillaŶĐeà està ăà
ƌedisĐuteƌàeŶàfoŶĐtioŶàdesàlĠsioŶsàpaƌàuŶàĐeŶtƌeàeǆpeƌt. 



ϰϴ 

7. AppƌoĐhe de l'ĠduĐatioŶ thĠƌapeutiƋue 

7.1. DĠfiŶitioŶs 

SeloŶàl’OƌgaŶisatioŶàŵoŶdialeàdeàlaàSaŶtĠ,àl’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋueàduàpatieŶtàǀiseàăàaideƌà
lesà patieŶtsà ăà aĐƋuĠƌiƌà ouà ăàŵaiŶteŶiƌà lesà ĐoŵpĠteŶĐesà doŶtà ilsà oŶtà ďesoiŶà pouƌà gĠƌeƌà auà
ŵieuǆàleuƌàǀieàaǀeĐàuŶeàŵaladieàĐhƌoŶiƋueà΀ϴϳ΁.à 

IlàeǆisteàdeuǆàĐatĠgoƌiesàdeàĐoŵpĠteŶĐes :à 

- CoŵpĠteŶĐesà ditesà d’auto-soiŶs :à áutosuƌǀeillaŶĐe,à pƌĠǀeŶtioŶà desà ĐoŵpliĐatioŶs,à
pƌiseà eŶà Đhaƌgeà desà sǇŵptôŵes,à ƌĠalisatioŶà deà gestesà deà soiŶs,à iŶĐlusioŶà deà
l’eŶtouƌageàdaŶsàlesàsoiŶs…à 

- CoŵpĠteŶĐesàditesàd’adaptatioŶ :àCoŶŶaissaŶĐeàdeàsoi,àĐoŶfiaŶĐeàeŶàsoi,àgestioŶàdesà
ĠŵotioŶs,àdĠǀeloppeŵeŶtàd’uŶeàƌĠfleǆioŶàĐƌitiƋueàetàdeàĐapaĐitĠsàdeàĐoŵŵuŶiĐatioŶ,à
iŶĐlusioŶàdaŶsàlaàpƌiseàdeàdĠĐisioŶs…à 

L’aĐƋuisitioŶàetàleàƌeŶfoƌĐeŵeŶtàdeàĐesàĐoŵpĠteŶĐesàfoŶtàiŶteƌǀeŶiƌàdeàŶoŵďƌeuǆàaĐteuƌsàdesà
ŵilieuǆà ŵĠdiĐauǆ,à soĐiauǆà età pƌofessioŶŶels.à Laà ĐooƌdiŶatioŶà deà Đesà iŶteƌǀeŶaŶtsà età
l’ideŶtifiĐatioŶà desà ƌôlesà pƌopƌesà ăà ĐhaĐuŶà ĐoŶstitueŶtà desà ĠlĠŵeŶtsà Đlefsà deà laà pƌiseà eŶà
Đhaƌgeà΀ϴϳ΁.à 

 

7.2. FiŶalitĠs et oƌgaŶisatioŶ 

SeloŶà lesà ƌeĐoŵŵaŶdatioŶsà deà laà Hauteà autoƌitĠà deà saŶtĠà eŶà ϮϬϬϳ,à laàŵiseà eŶà plaĐeà d’uŶà
pƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋueàpasseàpaƌàplusieuƌsàĠtapes :à 

- ElaďoƌatioŶàd’uŶàdiagŶostiĐàĠǀaluatifàdesàĐoŵpĠteŶĐesàd’auto-soiŶsàetàd’adaptatioŶ.à 

- DĠfiŶitioŶsàdesàpƌioƌitĠsààetàplaŶifiĐatioŶàdesàsĠaŶĐesàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue.à 

- EǀaluatioŶàduàdĠƌouleŵeŶtàduàpƌogƌaŵŵeàetàdeàl’aĐƋuisitioŶàdesàĐoŵpĠteŶĐesàà΀ϴϳ΁.à 

áà l’iŶstaƌà d’autƌesà pathologiesà ĐhƌoŶiƋues,à lesà ƋuestioŶsà deà ƋualitĠà deà ǀieà età d’ĠduĐatioŶà
thĠƌapeutiƋueàsoŶtàpƌiŵoƌdialesàdaŶsàlaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàdesàpatieŶtsàatteiŶtsàdeàlaàMRO.àLesà
patieŶtsàƌeŶĐoŶtƌĠsàauàĐouƌsàdesàĐoŶsultatioŶsàdeàMĠdeĐiŶeàIŶteƌŶeàoŶtàsouǀeŶtàĠǀoƋuĠàlaà
ƋuestioŶàdeà laà dĠtĠƌioƌatioŶà deà leuƌà ƋuotidieŶà età leuƌà dĠsiƌà deà foƌŵatioŶà età d’iŶfoƌŵatioŶà
ƋuaŶtàăàleuƌàpathologie.àC’estàdaŶsàĐeàĐoŶteǆteàƋueàŶotƌeàtƌaǀailàaàĠtĠàeŶtƌepƌis.à 
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DEUXIÈME PARTIE : ARTICLE 

ABSTRACT 
IŶtƌoduĐtioŶ 

HeƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasiaà;HHTͿàisàaàgeŶetiĐàǀasĐulaƌàdiseaseàkŶoǁŶàtoàiŶduĐeàepistaǆisàaŶdàoƌgaŶà
aƌteƌio-ǀeiŶousàŵalfoƌŵatioŶsà ;áVMͿ.à ásà otheƌà ĐhƌoŶiĐà diseases,à iŶà ǀieǁà ofà theà liteƌatuƌeà aŶdà ƌegaƌdiŶgà theà
ƌetuƌŶsàofàpatieŶtsàfolloǁedàiŶàĐoŶsultatioŶ,àtheàdeteƌioƌatioŶàofàtheàƋualitǇàofàlifeàisàoďǀious.àTheàkŶoǁledgeàofà
patieŶts'àŶeedsàaŶdàeǆpeĐtatioŶsàisàaŶàiŵpoƌtaŶtàfaĐtoƌàtoàďetteƌàuŶdeƌstaŶdàthisàissueàaŶdàtoàputàiŶàplaĐeàtheà
appƌopƌiateàŵeaŶsàofà theƌapeutiĐàeduĐatioŶàaiŵedà toà iŵpƌoǀeà theàƋualitǇàofà life.àTheàŵaiŶàoďjeĐtiǀeàǁasà toà
studǇàtheàeǆpeĐtatioŶsàaŶdàŶeedsàofàtheseàpatieŶts.àSeĐoŶdaƌǇàoďjeĐtiǀesàǁeƌeàtoàassessàtheiƌàkŶoǁledgeàaďoutà
HHTàaŶdàtoàideŶtifǇàĐliŶiĐalàfaĐtoƌsàiŵpaĐtiŶgàtheiƌàdailǇàliǀes.à 

Methods 

Thisà Đƌoss-seĐtioŶalà oďseƌǀatioŶalà studǇà iŶĐludedà allà theà ǀoluŶtaƌǇà patieŶtsà folloǁedà iŶà iŶteƌŶalà ŵediĐiŶeà
ĐoŶsultatioŶàfoƌàaŶàHHT,àiŶàϯàHHTàskillsàĐeŶteƌsàofàáŶgeƌs,àMaƌseilleàaŶdàNaŶĐǇ,àďetǁeeŶàJulǇàϭ,àϮϬϭϴàaŶdàMaǇàϭ,à
ϮϬϭϵ.àáŶàaŶoŶǇŵousàpapeƌàfoƌŵàǁasàgiǀeŶàtoàpaƌtiĐipaŶts. 

Results 

FoƌtǇ-fiǀeàpatieŶtsàagƌeedàtoàpaƌtiĐipateàiŶàtheàstudǇ. 
RegaƌdiŶgàtheiƌàeǆpeĐtatioŶsàaŶdàŶeeds,àtheàŵajoƌitǇàofàpatieŶtsàdesĐƌiďedàasà"iŵpoƌtaŶt"àoƌà"ǀeƌǇ iŵpoƌtaŶt"à
theà iŶtƌoduĐtioŶà ofà haŶds-oŶàǁoƌkshopsà foƌà leaƌŶiŶgà aďoutà epistaǆisàŵaŶageŵeŶt,à aĐĐessà toà Ŷeǁsàŵediaà iŶà
HHT,àoƌgaŶizatioŶàofàsessioŶsàofàŵeetiŶgsàǁithàtheàpƌofessioŶals,àsettiŶgàupàofàgƌoupsàofàspeeĐhàoƌàtheoƌetiĐalà
ĐouƌsesàaŶdàoptiŵizatioŶàofàtheàdiffusioŶàofàalƌeadǇàeǆistiŶgàpƌaĐtiĐalàfoƌŵs....àFiftǇ-tǁoàpeƌĐeŶtàofàƌespoŶdeŶtsà
didàŶotàǁaŶtàpsǇĐhologiĐalàsuppoƌt. 
IŶteƌǀieǁedà aďoutà theiƌà kŶoǁledgeà ofà theà disease,à theà folloǁiŶgà sǇŵptoŵsà ǁeƌeà Đited:à epistaǆisà ;ϵϴ%Ϳ,à
telaŶgieĐtasiaà ;ϯϲ%Ϳ,àáVMà;Ϯϯ%ͿàaŶdàdigestiǀeàďleediŶgà ;ϳ%Ϳ.àOŶeàƋuaƌteƌàofà theàpatieŶtsàdidàŶotàkŶoǁàtheiƌà
ŵutatioŶalàstatusàaŶdàϯϵ%àĐouldàŶotàŵeŶtioŶàaŶǇàtƌeatŵeŶtàofàHHT.àáàŵajoƌitǇàofàpatieŶtsà;ϳϰ%ͿàsuffeƌedàdailǇà
epistaǆisàaŶdàϮ/ϯàdidàŶotàŵasteƌàŶasalàǁiĐkiŶgàŵethods. 
WheŶàaskedàaďoutà theiƌàdailǇà liǀes,àϴϲ%àofàpatieŶtsàƌepoƌtedàhaǀiŶgàatà leastàoŶeàofà theà folloǁiŶgàsǇŵptoŵs:à
epistaǆisà ;ϳϰ%Ϳ,àastheŶiaà ;ϭϰ%Ϳ,àdǇspŶeaà ;ϳ%Ϳ,àdigestiǀeàďleediŶgà ;Ϯ%Ϳ.àSiǆtǇ-siǆàpeƌĐeŶtàǁeƌeà liŵitedà iŶà theiƌà
aĐtiǀities.àOŶe-thiƌdàeǆpƌessedàdiffiĐultiesàiŶàtheiƌàpƌiǀateàliǀes.àEpistaǆisàiŶàpuďliĐà;ϭϮ%ͿàoƌàduƌiŶgàiŶteƌĐouƌsesà
;Ϯ%Ϳàǁeƌeàƌepoƌted.àFoƌtǇ-ŶiŶeàpeƌĐeŶtàofàtheŵàdesĐƌiďedàpƌofessioŶalàdiffiĐulties.àEightǇ-ŶiŶeàpeƌĐeŶtàofàtheà
paƌtiĐipaŶtsàhadàŶoàdiffiĐultǇàiŶàĐoŵŵuŶiĐatiŶgàǁithàtheiƌàfaŵilǇàaďoutàtheiƌàpathologǇ.àOŶe-ƋuaƌteƌàofàpatieŶtsà
eǆpeƌieŶĐedà psǇĐhologiĐalà distƌessà ;stƌess,à aŶǆietǇ,à guiltͿà ǁhileà ϮϮ%à hadà diffiĐultǇà dueà toà theiƌà geŶeƌalà
pƌaĐtitioŶeƌ’sàlaĐkàofàkŶoǁledgeàofàtheàpathologǇ.àTheàĐliŶiĐalàtƌiadàiŶĐludiŶgàepistaǆis-telaŶgieĐtasia-áVMàǁasà
statistiĐallǇà ƌelatedà toà pƌiǀaĐǇà pitfallsà ;ORà ϲ.Ϭà ΀ϭ.ϱ-Ϯϯ.ϲ΁,à pà =à Ϭ.ϬϭͿ.à Theà pheŶotǇpeà ǁithà epistaǆisà aŶdà áVMà
ǁithoutàtelaŶgieĐtasiaàǁasàĐoƌƌelatedàǁithàƌelatioŶalàdiffiĐultiesàǁithàtheàsuƌƌouŶdiŶgàpeopleà;ORàϴ.ϳà΀ϭ.ϭ-ϴϬ.Ϯ΁,à
pà=àϬ.ϬϱͿ. 

CoŶĐlusioŶà 
ThisàstudǇàalloǁedàusà toàuŶdeƌstaŶdàtheàeǆpeĐtatioŶsàaŶdàŶeedsàofàpatieŶts,à toàstudǇàtheiƌàkŶoǁledgeàofà theà
diseaseàaŶdàtoàappƌeĐiateàitsà iŵpaĐtàiŶàŵaŶǇàaƌeasàofàeǀeƌǇdaǇàlife.àPƌaĐtiĐalàaŶdàtheoƌetiĐalàskills,àsoŵetiŵesà
defiĐieŶt,à highlightà theà pƌeseŶĐeà ofà iŵpoƌtaŶtà eduĐatioŶalà Ŷeedsà aŶdà theà Ŷeedà toà Đƌeateà aà theƌapeutiĐà
eduĐatioŶàpƌogƌaŵ.àTheàtheŵatiĐàĐoŶtouƌsàofàsuĐhàaàpƌogƌaŵàaƌeàĐleaƌlǇàsetàoutàheƌe:àpƌaĐtiĐalàǁoƌkshopsàfoƌà
leaƌŶiŶgà hoǁà toà ŵaŶageà epistaǆis,à aĐĐessà toà Ŷeǁsà ŵediaà iŶà theà HHT,à ŵeetiŶgà sessioŶsà ǁithà pƌofessioŶals,à
speakiŶgàgƌoups,à theoƌetiĐalà Đlasses,àoptiŵiziŶgàdisseŵiŶatioŶàofàeǆistiŶgàpƌaĐtiĐalà foƌŵsà ...àásàŵaŶǇàpƌeǀiousà
studies,à theàŵaŶǇàdiffiĐultiesàeŶĐouŶteƌedàoŶàaàdailǇàďasisà iŵpaĐtà theàƋualitǇàofà life.àThisàǁoƌkàshoǁsà foƌà theà
fiƌstàtiŵeàoŶàaàFƌeŶĐhàsĐaleàtheàeǆisteŶĐeàofàaàstatistiĐalàliŶkàďetǁeeŶàtheàseǀeƌitǇàofàpheŶotǇpiĐàeǆpƌessioŶàaŶdà
theàpƌeseŶĐeàofàdiffiĐultiesàiŶàeǀeƌǇdaǇàlife.àEffoƌtsàtoàďetteƌàuŶdeƌstaŶdàtheàƋualitǇàofàlifeàofàtheseàpatieŶtsàaƌeà
ĐuƌƌeŶtlǇàďeiŶgàpuƌsuedàiŶàaàstudǇàledàďǇàtheàNatioŶalàRefeƌeŶĐeàCeŶteƌàfoƌàHHT.à 



ϱϬ 

1. IŶtƌoduĐtioŶ 

Laà ŵaladieà deà ReŶdu-Osleƌà ;MROͿ,à aussià appelĠeà tĠlaŶgieĐtasieà hĠŵoƌƌagiƋueà hĠƌĠditaiƌeà
;HHTͿ,à està uŶeà pathologieà gĠŶĠtiƋueà tƌaŶsŵiseà suƌà uŶà ŵodeà autosoŵiƋueà doŵiŶaŶtà ăà
pĠŶĠtƌaŶĐeàĐoŵplğteàăàl’ągeàdeàϱϬàaŶsà΀ϭ΁. 

L’iŵpliĐatioŶàdeàϯàgğŶesàaàĠtĠàdĠĐelĠe:àENG,àACVRLϭàetàMADHϰ.àCesàgğŶesàĐodeŶtàpouƌàdesà
pƌotĠiŶesàiŵpliƋuĠesàdaŶsàlaàǀoieàdeàsigŶalisatioŶàduàTƌaŶsfoƌŵiŶg Gƌoǁth FaĐtoƌ ďĠtaà;TGFà
βͿàauàseiŶàdeàlaàĐelluleàeŶdothĠlialeàetàlesàŵutatioŶsàƋuiàlesàĐoŶĐeƌŶeŶtàsoŶtàăàl’oƌigiŶeàd’uŶeà
pƌolifĠƌatioŶà eŶdothĠlialeà eǆĐessiǀeà ΀ϭ΁.à Celaà seà tƌaduità paƌà laà pƌĠseŶĐeà deà tĠlaŶgieĐtasiesà
ĐutaŶĠo-ŵuƋueusesà età deà ŵalfoƌŵatioŶsà aƌtĠƌio-ǀeiŶeusesà ;MáVͿà auà Ŷiǀeauà ǀisĐĠƌalà
;pouŵoŶs,à foie,à appaƌeilà digestifà età sǇstğŵeà Ŷeƌǀeuǆà ĐeŶtƌalͿ,à ăà l’oƌigiŶeà d’hĠŵoƌƌagiesà ăà
ƌĠpĠtitioŶ.àUŶeà pƌiseà eŶà Đhaƌgeà sǇŵptoŵatiƋueà età uŶà dĠpistageà desà MáVà ĐoŶstitueŶtà laà
pieƌƌeàaŶgulaiƌeàduàsuiǀiàdeàĐesàpatieŶts.àL’aƌseŶalàthĠƌapeutiƋueàĐoŶĐeƌŶaŶtàlesàĠpistaǆisàestà
laƌgeà;topiƋuesàiŶtƌa-Ŷasauǆ,àĐhiƌuƌgie,àphoto-ĐoagulatioŶ…Ϳ.àLaàǀaso-oĐĐlusioŶàaƌtĠƌielleàpaƌà
ĐathĠtĠƌisŵeà sĠleĐtifà ouà l’eŵďolisatioŶà paƌà ǀoieà peƌĐutaŶĠeà desà MáVà pulŵoŶaiƌesà està
pƌĠĐoŶisĠeà daŶsà ĐeƌtaiŶsà Đas.à Lesà patieŶtsà pƌĠseŶtaŶtà desà atteiŶtesà ĐaƌdiaƋuesà et/ouà
hĠpatiƋuesà sĠǀğƌesà peuǀeŶtà ďĠŶĠfiĐieƌà d’uŶà tƌaiteŵeŶtà paƌà ďeǀaĐizuŵaďà paƌà ǀoieà iŶtƌa-

ǀeiŶeuse.àDesàŶoŵďƌeuǆàtƌaiteŵeŶtsàsǇstĠŵiƋuesàsoŶtàaĐtuelleŵeŶtàăàl’Ġtudeà΀ϭ,Ϯ΁.à 

áàl’iŶstaƌàd’autres pathologies chroniques, au vu de la littérature et d’apƌğsàlesàƌetouƌsàdesà
patieŶtsàsuiǀisàeŶàĐoŶsultatioŶàpouƌàuŶeàMRO,à l’altĠƌation de la qualité de vie est une évi-

dence [2,3,4,5,6]. Comme souligné par le plan national maladies rares 2018-2022, 

l’aŵĠlioƌatioŶàdeàlaàƋualitĠàdeàvie est un axe primordial de la prise en charge de ces patients. 

La connaissance de leurs besoins et de leurs attentes est une donnée importante pour mieux 

appréhender cette question et mettre en place des moyens d’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue per-

ŵettaŶtàl’oďteŶtioŶàd’uŶeàamélioration de la qualité de vie.  

 

L’oďjeĐtifàpƌiŶĐipalàĠtaitàd’Ġtudieƌà lesàatteŶtesàetà lesàďesoiŶsàdesàpatieŶtsàpoƌteuƌsàdeàMRO,à
suiǀisàdaŶsàlesàseƌǀiĐesàdeàMĠdeĐiŶeàiŶteƌŶeàdesàĐeŶtƌesàdeàĐoŵpĠteŶĐesàd’áŶgeƌs,àMaƌseilleà
etàNaŶĐǇ. 

LesàoďjeĐtifsàseĐoŶdaiƌesàĠtaieŶtàd’Ġǀalueƌà leuƌsàĐoŶŶaissaŶĐesàăàpƌoposàdeàlaàpathologieàetà
d’ideŶtifieƌàlesàfaĐteuƌsàĐliŶiƋuesàƌeteŶtissaŶtàsuƌàleuƌàƋuotidieŶ.à 

 

 

 

 

 

 

 

  



ϱϭ 

2. MatĠƌiel et ŵĠthodes 

2.1. TǇpe d'Ġtude 

Ilàs’agissaitàd’uŶeàĠtudeàoďseƌǀatioŶŶelleàtƌaŶsǀeƌsaleàŵultiĐeŶtƌiƋueàpoƌtaŶtàsuƌàlesàpatieŶtsà
ǀoloŶtaiƌesàpouƌàpaƌtiĐipeƌàăà l’eŶƋuġte,àsuiǀisàeŶàĐoŶsultatioŶàdeàMĠdeĐiŶeàIŶteƌŶe,àauàseiŶà
desàĐeŶtƌesàd’áŶgeƌs,àMaƌseilleàetàNaŶĐǇàeŶtƌeàleàϭeƌàjuilletàϮϬϭϴàetàleàϭeƌàŵaiàϮϬϭϵ.à 
CoŶfoƌŵĠŵeŶtàăàlaàlĠgislatioŶàfƌaŶçaise,àuŶeàautoƌisatioŶàaupƌğsàdeàlaàCoŵŵissioŶàŶatioŶaleà
deà l’iŶfoƌŵatiƋueà età desà liďeƌtĠsà aà ĠtĠà solliĐitĠe.à Lesà patieŶtsà oŶtà ƌeçuà uŶà foƌŵulaiƌeà
d’iŶfoƌŵatioŶà età desà eǆpliĐatioŶsà oƌalesà paƌà leà pƌatiĐieŶà eŶà Đhaƌgeà deà leuƌà suiǀià ƋuaŶtà auǆà
ŵodalitĠsàdeàƌĠalisatioŶàdeàĐetteàĠtude.à 
 

2.2. DĠƌouleŵeŶt de l'Ġtude 
 

2.2.1. PopulatioŶ ĠtudiĠe 

LaàpaƌtiĐipatioŶàăàl’ĠtudeàaàĠtĠàpƌoposĠeàăàl’eŶseŵďleàdesàpatieŶtsàsuiǀisàeŶàĐoŶsultatioŶàdeà
MĠdeĐiŶeà IŶteƌŶeà pouƌà uŶeà MROà auà seiŶà desà diffĠƌeŶtsà ĐeŶtƌesà peŶdaŶtà laà pĠƌiodeà deà
l’Ġtude.à 
 

2.2.2. DoŶŶĠes ƌeĐueillies 

Leà ƋuestioŶŶaiƌeà diffusĠà auǆà patieŶtsà Ġtaità auà pƌĠalaďleà ĠlaďoƌĠà paƌà leà ďiaisà d’eŶtƌetieŶsà
iŶdiǀiduelsàappƌofoŶdisàăàpaƌtiƌàd’uŶàĠĐhaŶtilloŶàdeàϲàpatieŶts,àĐoŵplĠtĠsàpaƌàuŶeàƌĠuŶioŶàdeà
gƌoupeàaǀeĐàdesàeǆpeƌtsàdeàlaàpathologie,àĐeàƋuiàpeƌŵettaitàd’eǆploƌeƌàlesàƌepƌĠseŶtatioŶsàetà
lesàƌesseŶtisàdesàpeƌsoŶŶesàiŶteƌǀieǁĠes.àLaàŵĠthodologieàs’iŶspiƌaitàduàtƌaǀailàƌĠalisĠàloƌsàdeà
laà ŵiseà eŶà plaĐeà desà pƌogƌaŵŵesà d’ĠduĐatioŶà thĠƌapeutiƋueà ĠlaďoƌĠsà auà Ŷiǀeauà ŶatioŶalà
pouƌà d’autƌesà ŵaladiesà hĠƌĠditaiƌesà ƌaƌesà età auǆƋuelsà aǀaità ĐoŶtƌiďuĠà l’uŶà desà auteuƌs,à
ŶotaŵŵeŶtà laà ŵaladieà deà FaďƌǇà ;pƌogƌaŵŵeà FiligƌaŶeͿà età lesà dĠfiĐitsà iŵŵuŶitaiƌesà
hĠƌĠditaiƌesàdesàadultesà;pƌogƌaŵŵeàDIP-EduĐͿ.à 
LeàfoƌŵulaiƌeàĐoŵpƌeŶaitàdeàŶoŵďƌeuǆàiteŵsàissusàdesàƋuestioŶŶaiƌesàSFB-HHT-Qà;SǇŵptoŵ 
speĐifiĐ ƋuestioŶŶaiƌe foƌ ƋualitǇ of life iŶ patieŶts ǁith HHTͿà età SF-ϯϲà ;Shoƌt Foƌŵ ϯϲͿà
΀ϯ,ϰ,ϱ,ϲ΁. IlàĠtaitàĐoŵposĠàdeàĐiŶƋàpaƌtiesà;ĐfàáŶŶeǆesͿ:à 

- ColleĐteàdesàdoŶŶĠesàdĠŵogƌaphiƋuesàdesàpatieŶts. 
- ReĐueilàdeàl’histoiƌeàpeƌsoŶŶelleàdeàlaàŵaladie.à 
- EǀaluatioŶàdesàĐoŶŶaissaŶĐesàǀis-ă-ǀisàdeàlaàMRO.àà 
- ReĐueilàduàǀĠĐuàdeàlaàŵaladie.à 
- EstiŵatioŶàdesàatteŶtesàetàďesoiŶs.à 

LaàfoƌŵulatioŶàdesàƋuestioŶsàdesàƋuatƌeàpƌeŵiğƌesàpaƌtiesàŵeŶaitàăàdesàƌĠpoŶsesàouǀeƌtes.à
L’ĠǀaluatioŶàdesàatteŶtesàeŶàteƌŵesàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋueàseàfaisaitàauàŵoǇeŶàd’uŶeà
ĐotatioŶàseloŶàlesàteƌŵesà« tƌğsàiŵpoƌtaŶt,àiŵpoƌtaŶt,àpeuàiŵpoƌtaŶt »àdeàĐhaƋueàiteŵà
pƌoposĠ.à 
LeàƌeĐueilàdesàdoŶŶĠesàaàĠtĠàeffeĐtuĠàdeàŵaŶiğƌeàaŶoŶǇŵeàăàl’aideàd’uŶàĐahieƌàdeàƌeĐueilà
papieƌ.àEllesàoŶtàĠtĠàeŶsuiteàtƌaitĠesàsuƌàfeuilleàdeàĐalĐulàiŶfoƌŵatisĠe. 
 

  



ϱϮ 

2.2.3. AŶalǇse statistiƋue 

LesàǀaƌiaďlesàƋuaŶtitatiǀesàsoŶtàeǆpƌiŵĠesàeŶàŵoǇeŶŶesà±àĠĐaƌtàtǇpeàstaŶdaƌdà;ŵà±àSDͿàetàlesà
ǀaƌiaďlesà Ƌualitatiǀesà soŶtà eǆpƌiŵĠesà eŶà fƌĠƋueŶĐeà ;pouƌĐeŶtageͿ.à Pouƌà lesà ǀaƌiaďlesà
ƋuaŶtitatiǀes,à leàt-testàdeàStudeŶtàaàĠtĠàutilisĠà loƌsƋueàlesàdoŶŶĠesàaǀaieŶtàuŶeàdistƌiďutioŶà
gaussieŶŶeàetàleàtestàdeàMaŶŶàWhitŶeǇàdaŶsàlesàautƌesàĐas.àPouƌàlesàǀaƌiaďles,àlesàtestsàdeàChià
ϮàetàFisheƌàoŶtàĠtĠàutilisĠsàseloŶàlaàtailleàdeàl’effeĐtif.àLeàtestàdeàĐoƌƌĠlatioŶàdeàPeaƌsoŶàaàĠtĠà
eŵploǇĠ.à Cesà aŶalǇsesà oŶtà ĠtĠà ƌĠalisĠesà ăà l’aideà duà logiĐielà Rà ϯ.ϯ.ϭà statistiĐalà softǁaƌeà
;http://ǁǁǁ.ƌ-pƌojeĐt.oƌgͿ. 
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ϱϯ 

3. RĠsultats 

QuaƌaŶte-ĐiŶƋàpatieŶtsàaĐĐeptaieŶtàdeàpaƌtiĐipeƌàăàl’Ġtudeà;Ŷ=àϭϭàăàMaƌseille,àŶ=àϭϭàăàNaŶĐǇà
etàŶ=àϮϯàăàáŶgeƌsͿ.à 

3.1. DoŶŶĠes dĠŵogƌaphiƋues 

PaƌŵiàlesàϰϱàpatieŶts,àϲϱ%àĠtaieŶtàdesàfeŵŵesà;taďleauàϱͿ.à 

Laà ŵajoƌitĠà desà peƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà aǀaità plusà deà ϯϬà aŶsà doŶtà ϰϯ%à à plusà deà ϲϬà aŶs,à
pƌiŶĐipaleŵeŶtàeŶàĐoupleà;ϳϵ%Ϳ,àaǀeĐàdeuǆàeŶfaŶtsàouàplusà;ϲϲ%Ϳ.à 

LesàƌetƌaitĠsàĠtaieŶtàlesàplusàƌepƌĠseŶtĠsà;ϯϰ%Ϳ,àsuiǀisàdesàeŵploǇĠsà;ϭϴ%ͿàetàdesàpƌofessioŶsà
iŶteƌŵĠdiaiƌesà ;ϭϭ%Ϳ.à Lesà ĠtudiaŶtsà ;ϳ%Ϳà età lesà agƌiĐulteuƌsà ;ϯ%Ϳà foƌŵaieŶtà leà gƌoupeà desà
ĐatĠgoƌiesàpƌofessioŶŶellesàlesàŵoiŶsàƌeŶĐoŶtƌĠes.à 

3.2. Histoiƌe peƌsoŶŶelle de la ŵaladie  
L’ągeàduàdĠďutàduàsuiǀiàdeàlaàMROàĠtaitàleàplusàsouǀeŶtàĐoŵpƌisàeŶtƌeàϯϬàetàϲϬàaŶsà;ϱϮ%Ϳ.à 

Quatƌe-ǀiŶgt-ƋuiŶzeà pouƌĐeŶtà desà patieŶtsà aǀaieŶtà uŶà appaƌeŶtĠà auà pƌeŵieƌà degƌĠà touĐhĠà
paƌà laàMRO.àSoiǆaŶte-septàpouƌĐeŶtàd’eŶtƌeàeuǆàaǀaieŶtàauàŵoiŶsàuŶàdeàleuƌsàdeuǆàpaƌeŶtsà
ĐoŶĐeƌŶĠsàpaƌàlaàŵaladieàetàϰϵ%àuŶàeŶfaŶtàouàuŶàŵeŵďƌeàdeàlaàfƌatƌieàatteiŶt.àQuatƌeàpouƌà
ĐeŶtàdesàpatieŶtsàigŶoƌaieŶtàlaàpƌĠseŶĐeàd’ĠǀeŶtuelsàĐasàiŶdeǆàdaŶsàleuƌàeŶtouƌage.à 

LesàĠpistaǆisàĠtaieŶtàƌappoƌtĠesàĐhezàϵϴ%àdesàpatieŶtsàdeà laàĐohoƌte.àLesàtĠlaŶgieĐtasiesàetà
lesàŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesà ;MáVͿàĠtaieŶtà ƌespeĐtiǀeŵeŶtà ƌappoƌtĠesàdaŶsàϲϴ%àetà
ϱϬ%à desà Đas.à Laà tƌiadeà Ġpistaǆis-tĠlaŶgieĐtasies-MáVà suƌǀeŶaità Đhezà ϯϵ%à desà patieŶts.à
CiŶƋuaŶteàpouƌà ĐeŶtàdesàpatieŶtsà ĠtaieŶtà suiǀisàpouƌàdesàMáV,àdeà loĐalisatioŶsàhĠpatiƋuesà
;ϲϲ%Ϳ,à pulŵoŶaiƌesà ;ϯϯ%Ϳà ouà ĐĠƌĠďƌalesà ;ϰ%Ϳ.à Lesà tĠlaŶgieĐtasiesàdigestiǀesà ƌepƌĠseŶtaieŶtà
Ϯϭ%àdesàĐas.à 

Suƌà l’eŶseŵďleà desà ϰϱà patieŶts,à Ϯϰ%à dĠĐlaƌaieŶtà ĐoŶŶaîtƌeà leà tǇpeà deà ŵutatioŶà doŶtà ilsà
ĠtaieŶtàpoƌteuƌs.à LaàŵutatioŶàduàgğŶeàAVCRLϭà ĠtaitàdĠĐƌiteà ĐhezàϰϬ%àd’eŶtƌeàeuǆ,à Đelleàduà
gğŶeàENGàĐhezàϯϯ%àdesàpatieŶtsàetàĐelleàdeàMADHϰàdaŶsàϮϬ%àdesàĐas. 

LaàŵajoƌitĠà desà peƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà Ŷ’aǀaità jaŵaisà ĠtĠà tƌaŶsfusĠeà ;ϳϬ%Ϳ.à Laà plupaƌtà desà
patieŶtsàtƌaŶsfusĠsàĠtaitàdesàfeŵŵesà;ϳϳ%Ϳ,àdeàplusàdeàϲϬàaŶsà;ϲϭ%Ϳàetàl’aǀaitàĠtĠàuŶeàseuleà
foisà;ϰϲ%Ϳ.àLesàĐasàdeàtƌaŶsfusioŶsàitĠƌatiǀesàĠtaieŶtàŵoiŶsàfƌĠƋueŶts aǀeĐàϭϲ%àdesàpatieŶtsà
l’aǇaŶtàĠtĠàăàplusàdeàtƌeŶteàƌepƌises.à 

Suƌà leà plaŶà thĠƌapeutiƋue,à uŶà tƌaiteŵeŶtà paƌà ďeǀaĐizuŵaďà Ġtaità eŶtƌepƌisà Đhezà ϭϭ%à desà
patieŶts.à UŶeà supplĠŵeŶtatioŶàŵaƌtialeà Ġtaità ƌappoƌtĠeà daŶsà ϭϰ%à desà Đas.à L’utilisatioŶà deà
l’aĐideà tƌaŶeǆaŵiƋueà ;Ϯ%Ϳ,à desà ďĠtaďloƋuaŶtsà ;Ϯ%Ϳà ouà leà ƌeĐouƌsà ăà laà Đhiƌuƌgieà ORLà ;Ϯ%Ϳà
ĠtaieŶtàŵeŶtioŶŶĠs.à 

LeàsuiǀiàdesàpatieŶtsàĠtaitàassuƌĠàpaƌà leàŵĠdeĐiŶàtƌaitaŶtà;ϲϬ%Ϳ,à leàŵĠdeĐiŶàiŶteƌŶisteà;ϳϱ%Ϳà
ouàlesàdeuǆà;ϯϴ%Ϳ.àLeàƌeĐouƌsàăàl’hĠpato-gastƌo-eŶtĠƌologueà;ϮϮ%Ϳ,àleàpŶeuŵologueà;ϳ%Ϳ,àleà
Ŷeuƌologueà;ϱ%ͿàouàleàĐaƌdiologueà;Ϯ%ͿàĠtaitàŵoiŶsàfƌĠƋueŶt.à 

 



ϱϰ 

Taďleauàϱà:àCaƌaĐtĠƌistiƋuesàdĠŵogƌaphiƋues,àdoŶŶĠesàĐliŶiƋuesàetàtƌaiteŵeŶtsàdaŶsàlaàMRO.à 

àààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààPopulatioŶ gloďale   
                                                                                                               ;N=ϰϱͿ 

                                                                                                             Ŷ;NͿ                   % 

 

FaĐteuƌs soĐio-ĠĐoŶoŵiƋues 

 

TƌaŶĐhe d’âge  
- MoiŶsàdeàϮϬàaŶsààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϬà;ϰϰͿàààààààààààààààààààà àààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààà
- ϮϬ-ϯϬàaŶsààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϰͿààààààààààààààààà àϭϮ 

- ϯϬ-ϲϬàaŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮϬà;ϰϰͿàààààààààààààààààϰϱ 

- PlusàdeàϲϬàaŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϵà;ϰϰͿàààààààààààààààààϰϯ 

 

Seǆe  
- FeŵŵeàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮϵà;ϰϰͿàààààààààààààààààϲϱ 

 

Statut pƌofessioŶŶel 
- SaŶsàaĐtiǀitĠàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϰà;ϰϰͿààààààààààààààà àààààϵ 

- ágƌiĐulteuƌsààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϰϰͿààààààààààààààààààààϯ 

- RetƌaitĠsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϱà;ϰϰͿàààààààààààà àààààϯϰ 

- EŵploǇĠsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϴà;ϰϰͿààààààààààààààààààϭϴ 

- Cadƌesààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯà;ϰϰͿààààààààààà ààààààààϳ 

- PƌofessioŶsàiŶteƌŵĠdiaiƌesàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϰͿààààààààààààààààààϭϭ 

- EtudiaŶtsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯà;ϰϰͿààààààààààààà àààààààϳ 

- Ouǀƌieƌsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϰͿàààààààààààà ààààààϭϭàààà 
- PasàdeàƌĠpoŶseàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϰϰͿààààààààààà àààààààààϮ 

 

Noŵďƌe d’eŶfaŶts 

- ϬàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϬà;ϰϰͿàààààà àààààààààààϮϯ 

- ϭàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϰͿàààààààààààààààààààϭϭ 

- Ϯàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϵà;ϰϰͿàààààà àààààààààààϰϯààààààààà 
- ϯààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϳà;ϰϰͿààààààààààààààààààϭϱ 

- ϰààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮà;ϰϰͿàààààà àààààààààààààààϱ 

- ϱàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϰϰͿààààààààààààààààààààϯ 

 

Histoiƌe de la ŵaladie 

 

Age de dĠďut du suiǀi 
- MoiŶsàdeàϮϬàaŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϰͿààààààààààààààààààϭϭàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààà
- ϮϬ-ϯϬàaŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϴà;ϰϰͿàààààààààààààààà ààϭϴ 

- ϯϬ-ϲϬàaŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮϯà;ϰϰͿààààààààààààààà àϱϮ 

- PlusàdeàϲϬàaŶsààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϴà;ϰϰͿààààààààààààààà ààϭϴ 

 

 

 

 

 



ϱϱ 

 

 

AppaƌeŶtĠs atteiŶts ;au ŵoiŶs uŶ ŵeŵďƌeͿ 
- FƌatƌieààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮϮà;ϰϱͿààààààà àààààààϰϵààààààààààààààààààààààààà
- PaƌeŶtsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯϬà;ϰϱͿààààààààààààààϲϳ 

- EŶfaŶtsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮϮà;ϰϱͿàààààààà ààààààϰϵ 

- GƌaŶds-paƌeŶtsààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯà;ϰϱͿàààààààààààààààààϳ 

- OŶĐlesàetàtaŶtesàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϱͿàààààààààààààà àϭϭ 

- CousiŶsàetàĐousiŶesàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϱͿàààààààààààààààϭϭ 

- NeàsaitàpasàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮà;ϰϱͿààààààààà ààààààààϰ 

 

AtteiŶte ĐliŶiƋue 

- Epistaǆisààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϰϯà;ϰϰͿàààààààààààà ààϵϴ 

- TĠlaŶgieĐtasiesàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯϬà;ϰϰͿààààààààààààààϲϴ 

- MáVàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮϮà;ϰϰͿàààààà ààààààààϱϬ 

- TƌiadeàĠpistaǆis/tĠlaŶgieĐtasies/MáVààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϳà;ϰϰͿààààààààààààààϯϵààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààà
- MáVàhĠpatiƋuesàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϲà;ϮϰͿàààààààààààààϲϲ  

- MáVàpulŵoŶaiƌesààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϴà;ϮϰͿààààààààààààààϯϯ 

- MáVàĐĠƌĠďƌalesààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϮϰͿààààààààààààà àààϰ 

- TĠlaŶgieĐtasiesàdigestiǀesàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϮϰͿààààààààààààààϮϭ 

- MáVàhĠpatiƋuesàetàpulŵoŶaiƌesààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯà;ϮϰͿàààààààààààààààϭϮ 

- MáVàhĠpatiƋuesàetàtĠlaŶgieĐtasiesàdigestiǀesààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯà;ϮϰͿàààààààààààààààϭϮ 

 

TǇpe de ŵutatioŶ gĠŶĠtiƋue 

- CoŶŶaissaŶĐeàdeàlaàŵutatioŶààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϬà;ϰϮͿàààààààààààààϮϰ 

- GğŶeàENG  ààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϯà;ϭϬͿàààààààààààààϯϯ 

- GğŶeàACVRL ϭ                                                                                                 ϰà;ϭϬͿàààààààààààààϰϬ 

- GğŶeàMADHϰ àààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϮà;ϭϬͿàààààààààààààϮϬ 

- áutƌesàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϭϬͿàà àààààààààààϭϬ 

 

TƌaŶsfusioŶs 

- Ouiàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϯà;ϰϰͿààààààààààààϯϬ 

- <ϮϬàtƌaŶsfusioŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭϭà;ϭϯͿààààààààààà ààϴϱ 

- >ϮϬàtƌaŶsfusioŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϭϯͿàààààààààààà àààϴ 

- >ϭϱϬàtƌaŶsfusioŶsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϭϯͿààààààààààà ààààϴ 

 

TƌaiteŵeŶts 

- BeǀaĐizuŵaďàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϱà;ϰϰͿààààààààà ààààààϭϭ 

- áĐideàtƌaŶeǆaŵiƋueààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϰϰͿààààààààààààààààϮ 

- SupplĠŵeŶtatioŶàfeƌƌiƋueàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϲà;ϰϰͿààààààààààààϭϰ  

- BĠtaďloƋuaŶtsàààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϰϰͿàààààààààààààààààϮ 

- ChiƌuƌgieàORLààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààààϭà;ϰϰͿàààààà ààààààààààϮ 

 

 

 



ϱϲ 

3.3. EvaluatioŶ des ĐoŶŶaissaŶĐes vis-à-vis de la ŵaladie de ReŶdu-Osleƌ 

áàlaàƋuestioŶà« ĐoŶŶaissez-ǀous l’oƌigiŶe de Đette ŵaladie ? »,àϳϯ%àdesàpatieŶtsàĠǀoƋuaieŶtà
lesà teƌŵesà « hĠƌĠditaiƌe »à ouà « gĠŶĠtiƋue ».à Tousà laà dĠĐlaƌaieŶtà « tƌaŶsŵissiďle »à ăà leuƌsà
eŶfaŶts.àQuatƌe-ǀiŶgt-diǆ-huitàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsàƋualifiaieŶtàlaàŵaladieàdeà« ƌaƌe ».à 

Loƌsà deà l’ĠǀaluatioŶà desà ĐoŶŶaissaŶĐesà desà sigŶesà deà laà ŵaladie,à ĠtaieŶtà ĐitĠs :à Ġpistaǆisà
;ϵϴ%Ϳ,à tĠlaŶgieĐtasiesà ;ϯϲ%Ϳ,à MáVà ;Ϯϯ%Ϳ,à hĠŵoƌƌagiesà digestiǀesà ;ϳ%Ϳ.à Lesà ƌĠpoŶsesà
ĐoŶĐeƌŶaŶtà l’ĠǀolutioŶà deà laà MROà daŶsà leà teŵpsà ĠtaieŶtà ǀaƌiĠes.à L’aggƌaǀatioŶà desà
sǇŵptôŵesà Ġtaità ƌeleǀĠeà paƌà ϲϰ%à desà patieŶts.à CiŶƋà pouƌĐeŶtà dĠĐƌiǀaieŶtà uŶeà staďilitĠà ouà
uŶeà ƌĠgƌessioŶàdeà laàŵaladieà sousà tƌaiteŵeŶtà ;Ϯ%Ϳ.à L’ĠǀolutioŶàĠtaità leŶteàpouƌàϱ%àd’eŶtƌeà
euǆà ouà ǀaƌiaďleà ;ϳ%Ϳ.à Tƌeizeà pouƌà ĐeŶtà desà peƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà Ŷeà ĐoŶŶaissaieŶtà pasà
l’ĠǀolutioŶàŶatuƌelleàdeàĐetteàpathologie.à 

Laà ƋuestioŶà« Ƌuels soŶt les tƌaiteŵeŶts de la MRO Ƌue ǀous ĐoŶŶaissez ? »à aŵeŶaità ăà deà
Ŷoŵďƌeusesà ƌĠpoŶses :à supplĠŵeŶtatioŶà feƌƌiƋueà ;ϮϮ%Ϳ,à eŵďolisatioŶà desà MáVà ;ϭϳ%Ϳ,à
ďeǀaĐizuŵaďà ;ϭϱ%Ϳ,à aĐideà tƌaŶeǆaŵiƋueà ;ϭϬ%Ϳ,à tƌaŶsplaŶtatioŶà hĠpatiƋueà ;ϳ%Ϳ,à Đhiƌuƌgieà
ORLà;ϳ%Ϳ,àtƌaŶsfusioŶàĠƌǇthƌoĐǇtaiƌeà;ϰ%Ϳ,àphotoàĐoagulatioŶàauàlaseƌà;Ϯ%Ϳà;figuƌeàϰͿ.àTƌeŶte-

Ŷeufà pouƌĐeŶtà desà patieŶtsà Ŷeà ĐoŶŶaissaieŶtà auĐuŶà tƌaiteŵeŶtà deà laà MROà età ϵ%à Ŷeà
ƌĠpoŶdaieŶtàpasàăàĐetteàƋuestioŶ.à 

Lesà patieŶtsà ĠtaieŶtà iŶteƌƌogĠsà ăà pƌoposà desà gestesà ăà adopteƌà eŶà Đasà d’Ġpistaǆis.à Laà
ĐoŵpƌessioŶàŶasaleà età leàŵĠĐhageà ĠtaieŶtà ƌespeĐtiǀeŵeŶtàeffeĐtuĠsà daŶsà ϳϭ%àetà ϮϮ%àdesà
Đas.à VeŶaieŶtà eŶsuiteà leà ƌiŶçageà Ŷasalà auà sĠƌuŵà phǇsiologiƋueà ;ϰ%Ϳ,à l’utilisatioŶà d’aĐideà
tƌaŶeǆaŵiƋueà;ϰ%Ϳ,àdeàspƌaǇsàeŶdoŶasauǆà;ϰ%ͿàouàdeàglaĐeà;ϰ%Ϳ.àSeptàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsà
Ŷeà ĐoŶŶaissaieŶtà auĐuŶà desà gestesà ƌeĐoŵŵaŶdĠsà eŶà Đasà d’Ġpistaǆis.à Quatƌe-ǀiŶgt-ĐiŶƋà
pouƌĐeŶtàdesàpeƌsoŶŶesàiŶteƌƌogĠesàŶeàĐoŶŶaissaieŶtàpasàlesàpƌĠĐautioŶsàăàpƌeŶdƌeàeŶàĐasàdeà
soiŶsàdeŶtaiƌes,àl’aŶtiďiopƌophǇlaǆieàĠtaŶtàĐitĠeàdaŶsàϭϱ%àdesàƌĠpoŶses.à 

Quatƌe-ǀiŶgt-Ƌuatƌeà pouƌĐeŶtà desà peƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà estiŵaieŶtà aǀoiƌà uŶà Ŷiǀeauà
d’iŶfoƌŵatioŶà ĐoƌƌeĐtà suƌà leuƌà ŵaladie,à ǀiaà leuƌà ŵĠdeĐiŶà tƌaitaŶtà ;ϱϭ%Ϳ,à leuƌà ŵĠdeĐiŶà
iŶteƌŶisteà;ϲϲ%ͿàouàlesàassoĐiatioŶsà;ϭϮ%Ϳ.àPaƌŵiàlesàpatieŶtsàs’estiŵaŶtàpeuàouàpasàiŶfoƌŵĠs,à
ϭϰ%àeǆpƌiŵaieŶtàdesàdiffiĐultĠsàăàaĐĐĠdeƌàăàdeàlaàdoĐuŵeŶtatioŶàspĠĐialisĠeàetàϮϴ%àŶ’aǀaieŶtà
jaŵaisà faità lesà dĠŵaƌĐhesà ŶĠĐessaiƌes.à SoiǆaŶte-diǆ-huità pouƌĐeŶtà desà patieŶtsà Ŷeà
ĐoŶŶaissaieŶtàpasàlesàessaisàthĠƌapeutiƋuesàaĐtuelleŵeŶtàeŶàĐouƌs.àPaƌŵiàlesàŶeufsàƌĠpoŶsesà
positiǀes,àϯϯ%àĠǀoƋuaieŶtà lesàĠtudesàĐoŶĐeƌŶaŶtà leàďeǀaĐizuŵaďàetàϭϭ%àĐellesàpoƌtaŶtà suƌà
lesàďĠtaďloƋuaŶts. 
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Figuƌeàϰà :àEǀaluatioŶàdesàĐoŶŶaissaŶĐesàdesàtƌaiteŵeŶtsàdispoŶiďlesàdaŶsàlaàMROà;eŶà%Ϳ. 
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3.4. VĠĐu de la ŵaladie 

Quatƌe-ǀiŶgt-siǆàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsàestiŵaieŶtàġtƌeàgġŶĠsàauàƋuotidieŶàpaƌàauàŵoiŶsàuŶà
desà sǇŵptôŵesà suiǀaŶts :à Ġpistaǆisà ;ϳϰ%Ϳ,à asthĠŶieà ;ϭϰ%Ϳ,à dǇspŶĠeà ;ϳ%Ϳ,à hĠŵoƌƌagiesà
digestiǀesà;Ϯ%Ϳ.àQuatoƌzeàpouƌĐeŶtàd’eŶtƌeàeuǆàĠtaieŶtàasǇŵptoŵatiƋuesà;figuƌeàϱͿ.à 

SoiǆaŶte-siǆàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsàĠtaieŶtà liŵitĠsàpaƌà laàŵaladieàdaŶsà leuƌsàaĐtiǀitĠs.àPaƌŵià
lesà diffiĐultĠsà ƌeŶĐoŶtƌĠes,à laà pƌatiƋueà duà spoƌtà ;ϵ%Ϳà età lesà soƌtiesà ouà lesà ǀoǇagesà ;ϳ%Ϳà
deǀeŶaieŶtàpƌoďlĠŵatiƋues.àà 

UŶeàŵajoƌitĠà deà patieŶtsà ;ϲϱ%Ϳà Ŷ’eǆpƌiŵaità pasàdeàdiffiĐultĠsà daŶsà leuƌà ǀieà pƌiǀĠe.à Celle-Đià
pouǀaità ġtƌeà eŶtaĐhĠeà paƌà laà suƌǀeŶueà d’Ġpistaǆisà eŶà puďliĐà ;ϭϮ%Ϳà ouà daŶsà leuƌà ǀieà iŶtiŵeà
;Ϯ%ͿàetàpaƌàlaàliŵitatioŶàdesàaĐtiǀitĠsàduàfaitàdeàl’asthĠŶieàouàdeàlaàdǇspŶĠeà;ϭϲ%Ϳ.à 

áà laà ƋuestioŶà « Aǀez-ǀous dĠjà ƌeŶĐoŶtƌĠ des diffiĐultĠs pƌofessioŶŶelles du fait de ǀotƌe 
ŵaladie ? »,àϰϵ%àdesàpatieŶtsàleàdĠploƌaieŶt.àDesàsǇŵptôŵesàtelsàƋueàlaàdǇspŶĠe,àl’asthĠŶieà
ouà lesà Ġpistaǆisà ƌepƌĠseŶtaieŶtà uŶà haŶdiĐapà pƌofessioŶŶelà pouƌà Ϯϴ%à d’eŶtƌeà euǆ.à Quatƌeà
pouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsà seàplaigŶaieŶtàdeà tƌouďlesàdeà laà ĐoŶĐeŶtƌatioŶàauà tƌaǀail.àDesà Đasàdeà
liĐeŶĐieŵeŶtsà ;Ϯ%Ϳ,à deà ƌefusà d’eŵďauĐheà ;Ϯ%Ϳà età deà ƌeĐoŶǀeƌsioŶà ouà d’aŵĠŶageŵeŶtà deà
posteà;ϰ%ͿàĠtaieŶtààdĠĐƌits.àCeƌtaiŶsàpatieŶtsàĠtaieŶtàfƌeiŶĠsàdaŶsàleuƌàĐaƌƌiğƌeàduàfaitàd’aƌƌġtsà
deà tƌaǀailà ƌĠpĠtĠsà ;Ϯ%Ϳ,à eŶtƌaîŶaŶtà desà diffiĐultĠsà deà pƌojeĐtioŶà ǀis-ă-ǀisà deà leuƌà aǀeŶiƌà
pƌofessioŶŶelà;Ϯ%Ϳ.àSiàϮ%àdesàpatieŶtsàƌelataieŶtàdesàdiffiĐultĠsàd’iŶtĠgƌatioŶàauàseiŶàdeàleuƌà
eŶtƌepƌise,à ϯ%à desà peƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà souligŶaieŶtà leà soutieŶà deà laà paƌtà deà leuƌsà
Đollğgues.à 

Quatƌe-ǀiŶgt-ŶeufàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsàiŶteƌƌogĠsàŶ’aǀaieŶtàpasàdeàdiffiĐultĠsàăàĠĐhaŶgeƌàăà
pƌoposàdeà laàŵaladieàaǀeĐà leuƌàeŶtouƌage.àLeàŵotà« taďou »àĠtaitàĠǀoƋuĠàdaŶsàϮ%àdesàĐas.à
CiŶƋà pouƌĐeŶtà desà patieŶtsà dĠploƌaieŶtà leà ŵaŶƋueà deà ƌeĐoŶŶaissaŶĐeà deà laà gƌaǀitĠà deà laà
pathologieàpaƌàlaàfaŵille.à 

UŶàƋuaƌtàdesàpatieŶtsàƌesseŶtaitàuŶeàsouffƌaŶĐeàpsǇĐhologiƋueà;stƌess, aŶǆiĠtĠͿàeŶàlieŶàaǀeĐà
leuƌà pathologie.à Desà tƌouďlesà duà soŵŵeilà ĠtaieŶtà ƌappoƌtĠsà Đhezà ϵ%à d’eŶtƌeà euǆ.à Leà
seŶtiŵeŶtàdeàĐulpaďilitĠàdesàpaƌeŶtsàd’eŶfaŶtsàatteiŶtsàpaƌà laàŵaladieàĠtaitàpaƌtagĠàpaƌàϱ%à
desà patieŶts.à Laà ŵajoƌitĠà desà peƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà ;ϴϲ%Ϳà Ŷeà souhaitaità pasà ƌeĐeǀoiƌà deà
soutieŶàpsǇĐhologiƋue,àƋuaŶdàϭϰà%àd’eŶtƌeàeuǆàĠtaieŶtàeŶàĐouƌsàdeàsuiǀiàouàeŶàdeŵaŶdeàdeà
pƌiseà eŶà Đhaƌgeà spĠĐialisĠe.à Desà stƌatĠgiesà peƌsoŶŶellesà d’ĠǀiteŵeŶtà età deà dĠŶià ĠtaieŶtà
ĐoŶseŶtiesàdaŶsàϰ%àdesàĐas.à 
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Figuƌeàϱà:àÉǀaluatioŶàdesàfaĐteuƌsàƌeteŶtissaŶtàsuƌàlaàǀieàƋuotidieŶŶeàdaŶsàlaàMRO 
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ϲϬ 

Loƌsàdesà situatioŶsàd’uƌgeŶĐe,àϭϴ%àdesàpatieŶtsàŶeà saǀaieŶtàpasà ǀeƌsàƋuelà pƌofessioŶŶelà seà
touƌŶeƌ.à áà ĐoŶtƌaƌio,à leà ŵĠdeĐiŶà tƌaitaŶtà ;ϯϮ%Ϳ,à leà ŵĠdeĐiŶà iŶteƌŶisteà ;Ϯϭ%Ϳ,à l’uƌgeŶtisteà
;Ϯϲ%Ϳàouàl’ORLà;ϴ%ͿàĠtaieŶtàplusàĐouƌaŵŵeŶtàĐoŶsultĠs.àEŶàĐasàdeàƋuestioŶsàăàpƌoposàdeàleuƌà
ŵaladie,à lesà patieŶtsà s’adƌessaieŶtà pƌĠfĠƌeŶtielleŵeŶtà auà ŵĠdeĐiŶà iŶteƌŶisteà ;ϲϲ%Ϳ,à auà
ŵĠdeĐiŶàgĠŶĠƌalisteà;ϱϭ%ͿàouàĐoŶsultaieŶtàlesàsitesàIŶteƌŶetà;ϭϱ%ͿàetàlesàassoĐiatioŶsà;ϭϮ%Ϳ.à
áà laà ƋuestioŶà « Ƌuelles soŶt ǀos ƌelatioŶs aǀeĐ ǀotƌe ŵĠdeĐiŶ gĠŶĠƌaliste ĐoŶĐeƌŶaŶt la 
MRO ? »,à ϳϱ%à desà patieŶtsà ĠtaieŶtà satisfaitsà età ϮϮ%à eǆpƌiŵaieŶtà desà diffiĐultĠsà duà faità duà
ŵaŶƋueàdeàĐoŶŶaissaŶĐesàduàŵĠdeĐiŶàǀis-ă-ǀisàdeàĐetteàpathologie.àLaàŵġŵeàƋuestioŶàĠtaità
posĠeàăàpƌoposàduàŵĠdeĐiŶàspĠĐialisteàdeà laàMROà;pƌiŶĐipaleŵeŶtà iŶteƌŶisteͿàeŶàĐhaƌgeàdeà
leuƌàsuiǀi :àϵϱ%àd’eŶtƌeàeuǆàĠtaieŶtàsatisfaitsàdeàlaàŶatuƌeàdeàĐesàƌelatioŶsàetàϱ%àeǆpƌiŵaieŶtà
desàdiffiĐultĠsàăàoďteŶiƌàdesàƌeŶdez-ǀousàdeàĐoŶsultatioŶ. 

Lesà lieŶsà eŶtƌeà l’eǆpƌessioŶà phĠŶotǇpiƋueà età leà ƌeteŶtisseŵeŶtà daŶsà laà ǀieà ƋuotidieŶŶeà
ĠtaieŶtàĠtudiĠsà;taďleauàϲͿ : 

- Laà tƌiadeà Ġpistaǆis-tĠlaŶgieĐtasies-MáVà Ġtaità assoĐiĠeà ăà l’eǆpƌessioŶà deà diffiĐultĠsà
daŶsàlaàǀieàpƌiǀĠeà;ORàϲ.Ϭà΀ϭ.ϱ-Ϯϯ.ϲ΁,àpà=àϬ.ϬϭͿ.à 

- UŶà lieŶàstatistiƋueàĠtaitàĠtaďliàeŶtƌeà laàpƌĠseŶĐeàdeàMáVàetàd’Ġpistaǆisàetà l’eǆisteŶĐeà
deàdiffiĐultĠsàaǀeĐàl’eŶtouƌageàǀis-ă-ǀisàdeàlaàpathologieà;ORàϴ.ϳà΀ϭ.ϭ-ϴϬ.Ϯ΁,àpà=àϬ.ϬϱͿ. 
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Taďleauàϲà  :àCoƌƌĠlatioŶsàeŶtƌeàl’eǆpƌessioŶàphĠŶotǇpiƋueàouàleàstatutàtƌaŶsfusioŶŶelàetàleàƌeteŶtisseŵeŶtàdaŶsà
laàǀieàƋuotidieŶŶeàdaŶsàlaàMRO 

  
n/N 

 

 
Odds-ratio et 

intervalle de confiance 
95% 

 
p-value 

Phénotype 
épistaxis/MAV/télangiectasies 

17/43   

- Limitation des activités  13/26 3.2 [0.8-12.6] 0.08 

- Difficultés/vie privée 10/15 6.0 [1.5-23.6] 0.01 

- Difficultés/ travail 9/20 1.5 [0.4-5.2] 0.49 

- Difficultés/entourage 2/6 0.7 [0.1-4.5] 0.73 

- Souffrance psycholo-

gique 

 

9/16 3.0 [0.8-11.1] 0.08 

Phénotype 
épistaxis/télangiectasies 

13/43   

- Limitation des activités  6/26 0.4 [0.1-1.6] 0.21 

- Difficultés/vie privée 2/15 0.2 [0.1-1.2] 0.09 

- Difficultés/ travail 4/20 0.3 [0.1-1.5] 0.17 

- Difficultés/entourage 1/6 0.4 [0.1-3.9] 0.44 

- Souffrance psycholo-

gique 

 

4/16 0.6 [0.1-2.6] 0.56 

Phénotype épistaxis seules 9/43   

- Limitation des activités  5/26 0.7 [0.1-3.4] 0.73 

- Difficultés/vie privée 2/15 0.4 [0.1-2.5] 0.37 

- Difficultés/ travail 6/20 2.8 [0.6-13.3] 0.18 

- Difficultés/entourage 1/6 0.9 [0.1-9.8] 0.97 

- Souffrance psycholo-

gique 

 

1/16 0.5 [0.1-4.7] 0.52 

Phénotype épistaxis/MAV 4/43   

- Limitation des activités  2/26 0.6 [0.1-4.9] 0.61 

- Difficultés/vie privée 1/15 0.5 [0.1-6.2] 0.65 

- Difficultés/ travail 1/20 0.3 [0.1-3.3] 0.33 

- Difficultés/entourage 2/6 8.7 [1.1-80.2] 0.05 

- Souffrance psycholo-

gique 

 

2/16 1.7 [0.2-14.1] 0.50 

Patients transfusés 13/44   

- Limitation des activités  10/24 4[0.9-17.6] 0.06 

- Difficultés/vie privée 4/13 1.1 [0.2-4.4] 0.91 

- Difficultés/ travail 5/18 0.8 [0.2-3.2] 0.83 

- Difficultés/entourage 3/5 4.3 [0.6-24.9] 0.13 

- Souffrance psycholo-

gique 

 

5/15 1.3 [0.3-5.1] 0.69 

 



ϲϮ 

3.5. AtteŶtes, ďesoiŶs et peƌspeĐtives 

QuaƌaŶte-septàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsàĠtaieŶtàtƌğsà iŶtĠƌessĠsà;iteŵà« tƌğs iŵpoƌtaŶt »Ϳàpaƌà leà
dĠǀeloppeŵeŶtà d’uŶà siteà iŶteƌŶetà dĠdiĠà ăà laàMRO,à sesà ĐoŵpliĐatioŶsà età soŶà ĠǀolutioŶ.à Ceà
sujetàĠtaitàdĠĐƌitàĐoŵŵeà« iŵpoƌtaŶt »àpaƌàϰϬ%àdesàpatieŶtsà;figuƌesàϲ,àϳ,àϴͿ.à 

LaàŵoitiĠàdesàpeƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà ;ϰϵ%Ϳàseàdisaità iŶtĠƌessĠeàpaƌà laà teŶueàdeàsessioŶsàdeà
foƌŵatioŶàdĠdiĠesàauǆàpatieŶts.à 

UŶeà ŵajoƌitĠà d’eŶtƌeà euǆà estiŵaità « tƌğs iŵpoƌtaŶt »à ;ϱϳ%Ϳà ou « iŵpoƌtaŶt »à ;ϰϬ%Ϳà leà faità
d’ġtƌeàiŶfoƌŵĠàdesàaǀaŶĐĠesàthĠƌapeutiƋuesàăàtƌaǀeƌsàdesàŶeǁsletteƌs.à 

LaàdiffusioŶàdeàfiĐhesàpƌatiƋuesàǀis-ă-ǀisàdeàlaàĐoŶduiteàăàteŶiƌàeŶàĐasàd’ĠpistaǆisàaďoŶdaŶtesà
iŶtĠƌessaitàfoƌteŵeŶtàlesàpatieŶtsà;« tƌğs iŵpoƌtaŶt »Ϳà;ϳϰ%Ϳ.àà 

QuaƌaŶte-Ŷeufà età ƋuaƌaŶte-siǆà pouƌĐeŶtà desà patieŶtsà estiŵaieŶtà « tƌğs iŵpoƌtaŶte »à età
« iŵpoƌtaŶte »à laàŵiseàeŶàplaĐeàdeà fiĐhesà ĐoŶĐeƌŶaŶtà laàpƌĠǀeŶtioŶàdesà situatioŶsà ăà ƌisƋueà
;soiŶsàdeŶtaiƌes,àgƌossesse…Ϳ.àà 

L’appƌeŶtissageàdeà laà gestioŶàdesà tƌaiteŵeŶtsà ĐoŶstituaitàuŶeàƋuestioŶà« iŵpoƌtaŶte »àpouƌà
ϲϲ%àdesàpatieŶts.à 

LaàteŶueàdeàsessioŶsàdeàfoƌŵatioŶàǀisaŶtàăàlaàfoisàăàfaĐiliteƌàlaàĐoŵŵuŶiĐatioŶàdesàpatieŶtsàăà
pƌoposà deà laà ŵaladieà età laà foƌŵatioŶà deà leuƌà eŶtouƌageà Ŷ’Ġtaità pasà ĐoŶsidĠƌĠeà Đoŵŵeà
pƌiŵoƌdialeà;« peu iŵpoƌtaŶte »Ϳàpaƌàϰϯ%àdesàpeƌsoŶŶesàiŶteƌƌogĠes. 

Laà faĐilitatioŶà desà ĠĐhaŶgesà aǀeĐà lesà pƌofessioŶŶelsà deà saŶtĠà iŵpliƋuĠsà daŶsà laà pƌiseà eŶà
Đhaƌgeà deà laà àMROà Ġtaità uŶeà ƋuestioŶà pƌĠpoŶdĠƌaŶteà ;« tƌğs iŵpoƌtaŶte »Ϳà pouƌà ϱϬ%à desà
patieŶtsàetà« iŵpoƌtaŶte »àpouƌàϰϳ%àd’eŶtƌeàeuǆ.à 

Laà ƋuestioŶà deà laà faĐilitatioŶà duà dĠpistageà faŵilialà ĐoŶĐeƌŶaità ϳϭ%à età Ϯϭ%à desà patieŶtsà
;ƌespeĐtiǀeŵeŶtà« tƌğs iŵpoƌtaŶte »àet à« iŵpoƌtaŶte »Ϳ.à 

LaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàesthĠtiƋueàĠtaità ĐoŶsidĠƌĠeàĐoŵŵeà« tƌğs iŵpoƌtaŶte »àpaƌàuŶà tieƌsàdesà
patieŶtsà;ϯϮ%Ϳ.à 

CiŶƋuaŶte-deuǆà pouƌĐeŶtà desà peƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà Ŷeà souhaitaieŶtà pasà deà suiǀià
psǇĐhologiƋueà ;« peu iŵpoƌtaŶt »Ϳà taŶdisà Ƌueà Ϯϰ%à estiŵaieŶtà Đetà aǆeà deà soiŶsà Đoŵŵeà
esseŶtielà;« tƌğs iŵpoƌtaŶt »ͿàdaŶsàlaàpƌiseàeŶàĐhaƌge. 

UŶeà ŵeilleuƌeà ƌeĐoŶŶaissaŶĐeà desà dƌoitsà suƌà lesà plaŶsà soĐiauǆà età pƌofessioŶŶelsà Ġtaità
plĠďisĐitĠeà paƌà ϴϱ%à desà patieŶts,à ϯϲ%à jugeaŶtà laà ƋuestioŶà « tƌğs iŵpoƌtaŶte »à età ϰϵ%à
« iŵpoƌtaŶte ».àà 

L’oƌgaŶisatioŶàdeàƌeŶĐoŶtƌesàetàdeàgƌoupesàdeàpaƌoleàĠtaitàĐoŶsidĠƌĠeàĐoŵŵeà« iŵpoƌtaŶte »à
paƌ ϯϰ%àd’eŶtƌeàeuǆ.à 

UŶàaĐĐoŵpagŶeŵeŶtàpouƌàuŶeàƌeĐoŶǀeƌsioŶàpƌofessioŶŶelleàĠtaitàjugĠà«àtƌğs iŵpoƌtaŶt »àpaƌà
ϯϱ%àdesàpatieŶts. 

LaàŵajoƌitĠà desàpatieŶtsà ;ϴϬ%Ϳà souhaitaità uŶeà faĐilitatioŶà desà dĠŵaƌĐhesà adŵiŶistƌatiǀesà ăà
tƌaǀeƌsàdesàsessioŶsàdeàfoƌŵatioŶ.à 



ϲϯ 

 

Figuƌeàϲ :àEǀaluatioŶàdesàatteŶtes/ďesoiŶsàdaŶsàlaàMRO.à 
IteŵsàŵajoƌitaiƌeŵeŶtàdĠfiŶisàĐoŵŵeà"tƌğs iŵpoƌtaŶts" 

 

 

Figuƌeàϳ :àEǀaluatioŶàdesàatteŶtes/ďesoiŶsàdaŶsàlaàMRO.à 
IteŵsàŵajoƌitaiƌeŵeŶtàdĠfiŶisàĐoŵŵeà"iŵpoƌtaŶts". 
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Figuƌeàϴà:àEǀaluatioŶàdesàatteŶtes/ďesoiŶsàdaŶsàlaàMRO.à 
IteŵsàŵajoƌitaiƌeŵeŶtàdĠfiŶisàĐoŵŵeà"peu iŵpoƌtaŶts". 
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4. DisĐussioŶ  

La MRO est une pathologie rare et nonobstant une littérature riche à son propos, les travaux 

ĐoŶĐeƌŶaŶtà l’iŵpaĐtà deà laà ŵaladieà suƌà laà ǀieà Ƌuotidienne portent sur de faibles effectifs 

΀ϯ,ϰ,ϱ,ϲ΁.à L’eŶseŵďleà desà patieŶtsà aǇaŶtà paƌtiĐipĠà ăà l’Ġtudeà ĠŵaŶeà deà ĐeŶtƌesà eǆpeƌtsà
peƌŵettaŶtà deà gaƌaŶtiƌà laà ǀĠƌaĐitĠà duà diagŶostiĐà deà MRO.à Les caractéristiques 

démographiques des patients, la sévérité de l’eǆpƌessioŶà phĠŶotǇpiƋue,à leà statutà
ŵutatioŶŶelà età laà pƌiseà eŶà à Đhaƌgeà thĠƌapeutiƋueà Ŷeà diffĠƌeŶtà pasà desà doŶŶĠesà deà laà
littĠƌatuƌeà΀ϱ,ϲ,ϴ,ϵ΁. 
 

L’ĠǀaluatioŶàdesàĐoŶŶaissaŶĐesàdesàpatieŶtsàăàpƌoposàdeàleuƌàŵaladieàestàpeuàĠtudiĠe.àSiàlesà
ŶotioŶsàthĠoƌiƋuesàsoŶtàŵajoƌitaiƌeŵeŶtàaĐƋuisesà ;oƌigiŶeàgĠŶĠtiƋueàetàhĠƌĠditaiƌeàĐoŶŶueà
daŶsà ϭϬϬ%à desà Đas,à ĐoŶŶaissaŶĐeà deà l’eǆisteŶĐeà desà MáVà paƌà ϳϳ%à desà patieŶtsͿ,à lesà
ĐoŵpĠteŶĐesàpƌatiƋuesàdeŵeuƌeŶtàplusàdispaƌates.àUŶeàŵajoƌitĠà;ϳϰ%ͿàdesàpatieŶtsàsouffƌeà
ƋuotidieŶŶeŵeŶtà d’Ġpistaǆisà ŵaisà lesà deuǆà tieƌsà Ŷeà ĐoŶŶaisseŶtà pasà lesà ŵĠthodesà deà
ŵĠĐhageàŶasal.àOƌ,àuŶeàƌĠĐeŶteàĠtudeàŵoŶtƌeàƋueàlaàpƌatiƋueàdeàl’autoàtaŵpoŶŶeŵeŶtàŶasalà
aŵĠlioƌeà lesà sĐoƌesà deàƋualitĠsàdeà ǀieà ΀ϭϬ΁.à Sià ϴϱ%àdesàpeƌsoŶŶesà iŶteƌƌogĠesà Ŷeà soŶtà pasà
seŶsiďilisĠesàăà l’aŶtiďiopƌophǇlaǆieàaǀaŶtà laàƌĠalisatioŶàdeàsoiŶsàdeŶtaiƌes,àϱϳ%àdesàpoƌteuƌsà
deàMáVPàlaàŵaîtƌiseŶt.ààDesàƌepƌĠseŶtatioŶsàsaŶsàfoŶdeŵeŶtàsĐieŶtifiƋueàouàdesàidĠesàƌeçuesà
soŶtà ƌeleǀĠesà daŶsà plusieuƌsà ƋuestioŶŶaiƌesà ;gestioŶà atǇpiƋueà desà Ġpistaǆis,à suƌǀeŶueà
iŶĠǀitaďleà desà MáVà ĐĠƌĠďƌales…Ϳ.à MoiŶsà d’uŶà Ƌuaƌtà desà patieŶtsà ĐoŶŶaità soŶà statutà
ŵutatioŶŶelà età l’eǆpƌessioŶà phĠŶotǇpiƋueà atteŶdue,à oƌà desà tƌaǀauǆà oŶtàŵoŶtƌĠà l’eǆisteŶĐeà
d’uŶeàĐoƌƌĠlatioŶàeŶtƌeà leàpƌofilà gĠŶĠtiƋueàetà laà sĠǀĠƌitĠàdeà l’altĠƌatioŶàdeà laàƋualitĠàdeàǀieà
΀ϭϭ΁.àViŶgt-huitàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsàƌeĐoŶŶaisseŶtàŶeàjaŵaisàaǀoiƌàeŶtƌepƌisàlesàdĠŵaƌĐhesà
ŶĠĐessaiƌesà pouƌà seà doĐuŵeŶteƌà ăà pƌoposà deà leuƌà ŵaladie.à CepeŶdaŶt,à ilà eǆisteà desà sitesà
aĐĐessiďlesà ĐoŶteŶaŶtà desà iŶfoƌŵatioŶsà fiaďles,à ŶotaŵŵeŶtà Đeluià ĠŵaŶaŶtà duà ĐeŶtƌeà deà
ƌĠfĠƌeŶĐeàetàsouteŶuàpaƌà laà filiğƌeàFáVá-Multià ;ǁǁǁ.ƌeŶdu-osleƌ.fƌͿàouàĐeluiàdeàl’assoĐiatioŶà
áMROà ;ǁǁǁ.aŵƌo-hht-fƌaŶĐe.oƌgͿ.à MalgƌĠà Đesà doŶŶĠesà pƌĠoĐĐupaŶtes,à ϴϰ%à d’eŶtƌeà euǆà
s’estiŵeŶtàĐoƌƌeĐteŵeŶtà iŶfoƌŵĠs.àL’aďseŶĐeàdeàtƌaiteŵeŶtàĐuƌatifàpeutàeǆpliƋueƌàuŶàƌelatifà
dĠsiŶtĠƌġtàpouƌàlaàŵaladie,àŵġŵeàsiàd’autheŶtiƋuesàƌĠaĐtioŶsàdeàdĠŶiàsoŶtàĐoŶseŶties.àUŶeà
diffusioŶàplusàlarge des fiches pratiques rédigées par le centre de référence et les acteurs de 

la filière FAVA-Multi est à envisagerà΀ϭ΁. 

 

MalgƌĠàl’aďseŶĐeàdeàƋuestioŶŶaiƌesàdeàƋualitĠàdeàǀieàǀalidĠsàăàl’ĠĐhelleàiŶteƌŶatioŶaleàdaŶsàlaà
MROàetàăàlaàŵaŶiğƌeàdeàpƌĠĐĠdeŶtsàtƌaǀauǆàutilisaŶtàlesàƋuestioŶŶaiƌesàSFB-HHT-Qà;SǇŵptoŵ 
speĐifiĐ ƋuestioŶŶaiƌe foƌ ƋualitǇ of life iŶ patieŶts ǁith HHTͿàouàSF-ϯϲà;Shoƌt Foƌŵ ϯϲͿ,àŶousà
oďteŶoŶsàlesààŵġŵesàƌĠsultatsà:àlaàpƌĠseŶĐeàd’ĠpistaǆisàestàƌespoŶsaďleàd’uŶeàliŵitatioŶàdesà
aĐtiǀitĠsà ƋuotidieŶŶes,à deà difficultés dans la vie privéeà età pƌofessioŶŶelleà età paƌtiĐipeà ăà
l’altĠƌatioŶàdeà laàƋualitĠàdeàǀieà ΀ϯ,ϰ,ϱ,ϲ΁.àCette Ġtudeàestà laàpƌeŵiğƌeàăà l’ĠĐhelleà fƌaŶçaiseàăà
ŵoŶtƌeƌàl’eǆisteŶĐeàd’uŶàlieŶàfoƌtàeŶtƌeàlaàsĠǀĠƌitĠàdeàl’atteiŶteàphĠŶotǇpiƋueàetàl’eǆisteŶĐeàdeà
diffiĐultĠsà auà ƋuotidieŶ.à áiŶsi,à laà tƌiadeà Ġpistaǆis-MáV-tĠlaŶgieĐtasiesà appaƌaîtà ĐlaiƌeŵeŶtà
ĐoŵŵeàuŶààfaĐteuƌàdeàƌisƋueàŵajeuƌàdeàdiffiĐultĠsàdaŶsàlaàǀieàpƌiǀĠe.àNotƌeàtƌaǀailàƌappoƌteà
uŶeàassoĐiatioŶàstatistiƋueŵeŶtàsigŶifiĐatiǀeàeŶtƌeà leàphĠŶotǇpeàassoĐiaŶtàMáVàetàĠpistaǆisà
età l’eǆisteŶĐeàdeàdiffiĐultĠsàaǀeĐà l’eŶtouƌage.à LaàtƌiadeàĠpistaǆis-MáV-tĠlaŶgieĐtasiesàseŵďleà
liĠeà ăàuŶeà liŵitatioŶàdesà aĐtiǀitĠsàŵaisàŶosà ƌĠsultatsàŶeà soŶtàpasà stƌiĐteŵeŶtà ǀalidĠsà suƌà leà
plaŶàstatistiƋue,àpƌoďaďleŵeŶtàduàfaitàdeàŶosàfaiďlesàeffeĐtifs.àDeàŵġŵe,àuŶà lieŶàseàdessiŶeà

http://www.rendu-osler.fr/
http://www.amro-hht-france.org/
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eŶtƌeà laàpƌĠseŶĐeàd’Ġpistaǆisà isolĠesà età l’eǆpƌessioŶàdeàdiffiĐultĠsà pƌofessioŶŶelles.à EŶfiŶ,à leà
ƌeĐouƌsà auǆà tƌaŶsfusioŶsà teŶdà ăà iŵpaĐteƌà diƌeĐteŵeŶtà lesà aĐtiǀitĠsà duà ƋuotidieŶ. Le 

phénotype épistaxis-MAV-télangiectasies està foƌteŵeŶtà liĠà ăà l’eǆpƌessioŶà d’uŶeà souffƌaŶĐeà
psychologique en dépit d’uŶà lĠgeƌà dĠfautà deà peƌtiŶeŶĐeà statistiƋueà deà Ŷosà ƌĠsultats.à
Cependant, la famille semble constituer un facteur protecteur dans la perception de la 

maladie chez ces patients.  

 

 

CeàtƌaǀailàŵetàeŶàeǆeƌgueàlesàatteŶtesàetàďesoiŶsàdesàpatieŶts,àƋueàl’oŶ peut classer en deux 

parties : 

- DesàdĠsiƌsàd’aĐƋuisitioŶàouàdeàƌeŶfoƌĐeŵeŶt des compétences dites « d’auto-soins », telles 

que définies précédemment ΀ϭϮ΁. En effet, la question portant sur la formation quant à la 

maladie et à ses complications est jugée « très importante » par 47% des patients, tout 

comme le suivi des avancées thérapeutiques (57%), la prévention des complications (49%), 

la gestion des traitements (66%) ou l’appƌeŶtissageàdesàgestesàeŶàĐasàd’Ġpistaǆisà;ϳϰ%Ϳ.  
- Des souhaitsà d’aĐƋuisitioŶà ouà deà ƌeŶfoƌĐeŵeŶtà desà Đoŵpétences dites « d’adaptatioŶ » 

sont clairement exprimés. Ilàs’agitàlăàdeàthğŵesàtels que la facilitation des échanges avec les 

professionnels (50%), la formation à la communication vis-à-vis de la maladie (43%), la prise 

en charge psychologique (52%) ou esthétique (34%), ainsi que la rencoŶtƌeà aǀeĐà d’autƌesà
patients (42%).  

LaàpouƌsuiteàduàdĠǀeloppeŵeŶtàd’uŶàpƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue et sa formalisa-

tioŶà peƌŵettaŶtà deà Đouǀƌiƌà l’eŶseŵďleà desà thĠŵatiƋues ici identifiées à travers des cours 

thĠoƌiƋues,àdesàsessioŶsàdeàƌeŶĐoŶtƌe,àdesàatelieƌsàpƌatiƋuesàetàl’aĐĐğsàăàdesàŵĠdiasàƌelataŶtà
l’aĐtualité dans la MRO est une nécessité. L’aĐƋuisitioŶàouà leà ƌeŶfoƌĐeŵeŶtà deà Đesà ĐoŵpĠ-
teŶĐesàfaità iŶteƌǀeŶiƌàdeàŶoŵďƌeuǆàaĐteuƌsàdesàŵilieuǆàŵĠdiĐauǆ,àsoĐiauǆàetàpƌofessioŶŶelsà
doŶtà laàĐooƌdiŶatioŶàetà l’ideŶtifiĐatioŶàdesàƌôlesàpƌopƌesàăàĐhaĐuŶàĐoŶstitueŶtàdesàĠlĠŵeŶtsà
ĐlefsàdeàlaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeà΀ϭ,ϭϮ΁.à 
 

LeàƋuestioŶŶaiƌeà laisseàplaĐeàauǆàĐoŵŵeŶtaiƌesà liďƌes,àĐhoisisàpaƌàuŶàtieƌsàdesàpaƌtiĐipaŶts.à
CesàespaĐesàd’eǆpƌessioŶàdoŶŶeŶtàlieuàăàƋuatƌeàtǇpesàdeàƌĠfleǆioŶs,àĐoŶĐeƌŶaŶt : 
 

-à LaàsouffƌaŶĐeàpsǇĐhologiƋueàiŶduiteàpaƌàlaàŵaladie.à 
LaàďaŶalisatioŶàdesàĠpistaǆis,àĐoŶsidĠƌĠesàĐoŵŵeàďĠŶigŶes,àpeutàƌeŶdƌeàdiffiĐileà laàĐoŵpƌĠ-
heŶsioŶàdeà laàpathologieàpaƌà l’eŶtouƌageà ΀ϭϯ,àϭϰ,ϭϱ΁.àUŶàseŶtiŵeŶtàdeàhoŶte,àaǀeĐà l’eŵploià
duà ŵotà « taďou »à eŵpġĐheà paƌfoisà laà diǀulgatioŶà duà diagŶostiĐà aupƌğsà desà pƌoĐhes.à Desà
ĐƌaiŶtesà saŶsà foŶdeŵeŶtà eǆisteŶtà ;tƌaŶsŵissioŶà duà ǀiƌusà deà l’iŵŵuŶodĠfiĐieŶĐeà huŵaiŶe,à
etĐ…Ϳà ΀ϭϰ΁.à Leà ĐaƌaĐtğƌeà ǀisiďleà desà Ġpistaǆisà està ăà l’oƌigiŶeà d’uŶeà stigŵatisatioŶà soĐio-

pƌofessioŶŶelleà΀ϭϰ,ϭϱ΁.àL’iŵpƌĠǀisiďilitĠàdesàĠpisodesàhĠŵoƌƌagiƋuesàestàfƌĠƋueŵŵeŶtàŵeŶ-
tioŶŶĠeà΀ϭϰ΁.àLaàŶoŶ-ĐoŶŶaissaŶĐeàpaƌàleàŵĠdeĐiŶàtƌaitaŶtàdeàlaàMROàestàuŶeàautƌeàsouƌĐeàdeà
souffƌaŶĐeàpouƌàϯ%àdesàpatieŶtsàiŶteƌƌogĠs. 
 

-àLeàdĠsiƌàd’appƌofoŶdisseŵeŶtàdesàĐoŶŶaissaŶĐes.à 
EŶàeffet,àlesàpatieŶtsàeǆpƌiŵeŶtàleuƌàǀoloŶtĠàdeàdĠǀeloppeƌàleuƌsàĐoŶŶaissaŶĐesàăàpƌopos :àdeà
laàphǇsiopathologieàdeàleuƌàŵaladieà;ϵ%Ϳ,àdesàŶouǀeauǆàtƌaiteŵeŶtsà;ϵ%Ϳ,àdesàĐoŶditioŶsàdeà
dĠpistageàfaŵilialà;Ϯ%Ϳ,àdeàl’adaptatioŶàduàŵodeàdeàǀieàfaĐeàăàlaàŵaladieà;Ϯ%Ϳàetàdeàl’Ġtatàdesà
ĐoŶŶaissaŶĐesàdeàlaàMROàĐhezàlesàpeƌsoŶŶesàągĠesà;Ϯ%Ϳ.à 
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-àLaàfoƌŵulatioŶàd’espoiƌsàetàd’atteŶtes.à 
Cesà ƌeŵaƌƋuesà ĐoŶĐeƌŶeŶtà lesà espoiƌsà ǀis-ă-ǀisà duà dĠǀeloppeŵeŶtà deà Ŷouǀellesà thĠƌapiesà
;ϳ%Ϳ,àlesàatteŶtesàdeàsiŵplifiĐatioŶàdeàĐeƌtaiŶesàdĠŵaƌĐhesàadŵiŶistƌatiǀesà;duƌĠeàdeàǀaliditĠà
desà oƌdoŶŶaŶĐes,à pƌisesà deà ƌeŶdez-ǀous…Ϳà ;Ϯ%Ϳà età leà souhaità deà ĐlaƌifiĐatioŶà duà ƌôleà deà
ĐhaƋueà iŶteƌloĐuteuƌà ŶotaŵŵeŶtà pouƌà lesà ƋuestioŶsà deà gestioŶà desà uƌgeŶĐesà ;Ϯ%Ϳ.à 
-àL’eǆpƌessioŶàdeàl’adhĠsioŶàauàpƌojet.à 
CelaàseàtƌaduitàpaƌàdesàĠlogesàeǆpƌiŵĠsàpaƌàϮ%àdesàpatieŶtsàƋuaŶtàăàlaàƋualitĠàduàsuiǀiàŵĠdi-
Đalà età uŶà ĐeƌtaiŶà eŶthousiasŵeà ăà pƌoposà deà l’ĠlaďoƌatioŶà eŶà Đouƌsà d’uŶà pƌogƌaŵŵeà
d’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋueà;Ϯ%Ϳ. 
 

MalgƌĠàuŶàŶoŵďƌeàiŵpoƌtaŶtàdeàsujetsàiŶĐlusàpouƌàuŶeàĠtudeàpoƌtaŶtàsuƌàuŶeàŵaladieàƌaƌe,à
ĐeàtƌaǀailàpƌĠseŶteàdesàliŵites.àL’aďseŶĐeàdeàƋuestioŶŶaiƌesàdeàƋualitĠàdeàǀieàdĠdiĠsàăàlaàMROà
etàǀalidĠsàpaƌà laà ĐoŵŵuŶautĠà sĐieŶtifiƋueàaffaiďlità laà ƌepƌoduĐtiďilitĠàdeàĐeà tƌaǀail.à Ilà eǆisteà
desàpƌoďaďlesàďiaisàdeàdĠĐlaƌatioŶàouàdeàŵĠŵoƌisatioŶàiŶhĠƌeŶtsàăàĐeàgeŶƌeàd’Ġtudeà;tǇpeàdeà
MáV,à statutà ŵutatioŶŶel,à histoiƌeà thĠƌapeutiƋue…Ϳ.à Lesà ĐoŶditioŶsà deà ƌĠpoŶseà auǆà
ƋuestioŶŶaiƌesàpeuǀeŶtàŶeàpasàġtƌeàoptiŵalesà;salleàd’atteŶte,àteŵpsàiŵpaƌtiàpaƌàlaàduƌĠeàdesà
ĐoŶsultatioŶs…Ϳ.à Lesà sujetsà eŶà ƌuptuƌeà deà suiǀià Ŷeà soŶtà pasà iŶteƌƌogĠs,à ĐoŶstituaŶtà uŶà
poteŶtielà ďiaisà deà ƌeĐƌuteŵeŶt.à UŶà ďiaisà d’auto-sĠleĐtioŶà està possiďleà eŶà Đasà deà ƌefusà deà
paƌtiĐipatioŶàăà l’ĠtudeàpouƌàdiffĠƌeŶtsàphĠŶoŵğŶes ;aďseŶĐeàdeàtƌaiteŵeŶtàĐuƌatifàăà l’heuƌeà
aĐtuelle,à ĐoŶflità aǀeĐà l’ĠƋuipeà soigŶaŶte…Ϳ.à Leà ƌatioà eŶtƌeà leà Ŷoŵďƌeà deà ƋuestioŶŶaiƌesà
pƌoposĠsà età Đeuǆà effeĐtiǀeŵeŶtà ƌeŵplisà Ŷ’està pasà ĐoŶŶu.à Lesà ƋuestioŶsà posĠesà daŶsà Đetteà
eŶƋuġteàsoŶtàǀoloŶtaiƌeŵeŶtàouǀeƌtes.àOƌàlesàƌĠpoŶsesàĐoŶstatĠesàsoŶtàpaƌfoisàfoƌŵulĠesàdeà
façoŶàďiŶaiƌeà;oui/ŶoŶͿ,àƌeŶdaŶtàleàpƌoposàŵoiŶsàeŶƌiĐhissaŶt.àLaàfoƌŵulatioŶàouǀeƌteàdeàĐesà
ƋuestioŶsàpeutàaŵeŶeƌàăàuŶàďiaisàdeàsuďjeĐtiǀitĠàdeàl’eŶƋuġteuƌ,àƋuiàseàdoitàdeàƌasseŵďleƌàlaà
gƌaŶdeàdiǀeƌsitĠàdesàƌĠpoŶsesàeŶà iteŵsàpaƌfoisàƌĠduĐteuƌs.àCetàaspeĐtàseƌaàeŶàpaƌtieàeffaĐĠà
loƌsàd’uŶàĐoŵplĠŵeŶtàd’Ġtude,àdaŶsàleƋuelàl’eǆploitatioŶàdesàǀeƌďatiŵàdesàpatieŶtsàseàfeƌaàǀiaà
uŶàlogiĐielàspĠĐialisĠàdaŶsàl’aŶalǇseàƋualitatiǀeàdeàteǆteà;logiĐielàSphiŶǆà®Ϳ.àNeufàpouƌĐeŶtàdesà
ƌĠpoŶsesà;Ŷ=àϯϵϬàƌĠpoŶsesàƌĠpaƌtiesàsuƌàlesàϰϮàiteŵsͿàŶeàsoŶtàpasàƌeŶseigŶĠes.àCeàďiaisàdesà
« ŶoŶ-ƌĠpoŶdeuƌs»àestàpaƌtiĐuliğƌeŵeŶtàpƌĠseŶtàdaŶsàlesàƋuestioŶsàpoƌtaŶtàsuƌàlaàŶatuƌeàdeà
laàƌelatioŶàaǀeĐàleàŵĠdeĐiŶàtƌaitaŶtà;ϮϬ%ͿàpƌoďaďleŵeŶtàpaƌàǀoloŶtĠàdeàdisĐƌĠtioŶàdeàlaàpaƌtà
desàpatieŶts.à 

NousàpouǀoŶsàaǀaŶĐeƌàƋu’ilàeǆisteàuŶàŵaŶƋueàdeàseŶsiďilisatioŶàetàdeàfoƌŵatioŶàdesàĠƋuipesà
ŵĠdiĐalesà pouƌà l’ĠǀaluatioŶà età laà pƌiseà eŶà Đhaƌgeà desà ƋuestioŶsà deà ƋualitĠà deà ǀie.à De 

Ŷoŵďƌeusesà ĠĐhellesà d’appƌĠĐiation de la qualité de vie existent, souvent généralistes et 

présentant l'inconvénient de ne pas prendre en compte les particularités de chaque maladie. 

Les efforts pour appréhender au mieux la qualité de vie de ces patients se poursuivent 

actuellement dans une étude pilotée par le centre national de référence de la MRO, avec 

pouƌà oďjeĐtifà d’Ġlaďoƌeƌà età deà ǀalideƌà uŶà outilà deà ŵesuƌeà deà laà ƋualitĠà deà ǀieà adaptĠà
spécifiquement à la maladie ΀ϳ΁.à 

 

 

 

 

 



ϲϴ 

5. CoŶĐlusioŶ 

CetteàĠtudeàs’estàdĠƌoulĠeàauàŵoǇeŶàdeàƋuestioŶŶaiƌesàƌeŵisàloƌsàdesàĐoŶsultatioŶsàdeàsuiǀià
deàMRO.àElleàaààpeƌŵisàd’appƌĠheŶdeƌàlesàatteŶtesàetàlesàďesoiŶsàdesàpatieŶts,àd’Ġtudieƌàleuƌsà
ĐoŶŶaissaŶĐesà ăà pƌoposà deà laà ŵaladieà età d’eŶà Ġǀalueƌà leà ƌeteŶtisseŵeŶtà daŶsà plusieuƌsà
doŵaiŶesà deà laà ǀieà ĐouƌaŶte.à Lesà ĐoŵpĠteŶĐesà pƌatiƋuesà età thĠoƌiƋuesà paƌfoisà laĐuŶaiƌesà
souligŶeŶtà laà pƌĠseŶĐeà d’iŵpoƌtaŶtsà ďesoiŶsà ĠduĐatifsà età laà ŶĠĐessitĠà deà ĐƌĠatioŶà d’uŶà
pƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue.àLesàĐoŶtouƌsàthĠŵatiƋuesàd’uŶàtelàpƌogƌaŵŵeàsoŶtà
iĐiàĐlaiƌeŵeŶtàposĠs :àatelieƌsàpƌatiƋuesàpouƌàl’appƌeŶtissageàdeàlaàgestioŶàdesàĠpistaǆis,àaĐĐğsà
auǆàŵĠdiasà ƌelataŶtà l’aĐtualitĠà deà laàMRO,à sessioŶsà deà ƌeŶĐoŶtƌesà aǀeĐà lesà pƌofessioŶŶels,à
gƌoupesà deà paƌole,à Đouƌsà thĠoƌiƋues,à optiŵisatioŶà deà laà diffusioŶà desà fiĐhesà pƌatiƋues…à
Coŵŵeà leà laissaieŶtà pƌĠsageƌà plusieuƌsà Ġtudes,à lesà Ŷoŵďƌeusesà diffiĐultĠsà ƌeŶĐoŶtƌĠesà auà
ƋuotidieŶà iŵpaĐteŶtà laà ƋualitĠà deà ǀie.à Ceà tƌaǀailà ŵoŶtƌeà pouƌà laà pƌeŵiğƌeà foisà ăà l’ĠĐhelleà
fƌaŶçaiseàl’eǆisteŶĐeàd’uŶàlieŶàstatistiƋueàeŶtƌeàlaàsĠǀĠƌitĠàdeàl’eǆpƌessioŶàphĠŶotǇpiƋueàetàlaà
pƌĠseŶĐeàdeàdiffiĐultĠsàauàƋuotidieŶ.à 

L’eŶseŵďleà deà Đesà ƌĠsultatsà pouƌƌaità ĐoŶstitueƌà uŶeà ďaseà ăà l’ĠlaďoƌatioŶà d’uŶà pƌogƌaŵŵeà
d’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue. 
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ϳϭ 

TROISIÈME PARTIE : CONCLUSIONS ET PERSPECTIVES 

Lesà tƌaǀauǆà ĐoŶĐeƌŶaŶtà laà ƋualitĠàdeà ǀieà età l’ĠduĐatioŶà thĠƌapeutiƋueàdĠdiĠsà ăà laà àMROàseà
ŵultiplieŶtàdepuisàuŶeàdizaiŶeàd’aŶŶĠesà΀ϴϴ,ϴϵ,ϵϬ,ϵϭ΁. 

L’appƌĠheŶsioŶà desà atteŶtesà età desà ďesoiŶsà desà patieŶts,à l’Ġtudeà deà leuƌsà ĐoŶŶaissaŶĐesà ăà
pƌoposàdeàlaàŵaladieàetàl’appƌĠĐiatioŶàdeàsoŶàƌeteŶtisseŵeŶtàdaŶsàplusieuƌsàdoŵaiŶesàdeàlaà
ǀieà ĐouƌaŶteà oŶtà faità l’oďjetà deà Đeà tƌaǀail.à Cesà Đhaŵpsà d’eǆploƌatioŶà ĐoŶstitueŶtà uŶeà ďaseà
solideàeŶàǀueàdeàl’ĠtaďlisseŵeŶtàd’uŶàpƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋueàetàd’uŶeàĠĐhelleà
deàƋualitĠàdeàǀieà΀ϴϳ΁. 

LesàatteŶtesàetàlesàďesoiŶsàeǆpƌiŵĠsàpaƌàlesàpatieŶtsàsoŶtàǀaƌiĠs.àIlàeŶàƌessoƌtàuŶeàǀoloŶtĠàdeà
peƌfeĐtioŶŶeŵeŶtà desà deuǆà gƌaŶdsà pôlesà deà ĐoŵpĠteŶĐes,à ditsà « d’auto-soiŶs »à età
« d’adaptatioŶ ».à Cetteà Ġtudeà aà peƌŵisà deà foƌŵaliseƌà Đesà ŶotioŶsà thĠoƌiƋuesà eŶà pistesà deà
tƌaǀailà ĐoŶĐƌğtes :à à atelieƌsàpƌatiƋuesàpouƌà l’appƌeŶtissageàdeà laàgestioŶàdesàĠpistaǆis,à aĐĐğsà
auǆàŵĠdiasà ƌelataŶtà l’aĐtualitĠà deà laàMRO,à sessioŶsà deà ƌeŶĐoŶtƌesà aǀeĐà lesà pƌofessioŶŶels,à
gƌoupesàdeàpaƌole,àĐouƌsàthĠoƌiƋues,àoptiŵisatioŶàdeàlaàdiffusioŶàdesàfiĐhesàpƌatiƋues…àUŶeà
Ġtudeà ƌĠĐeŵŵeŶtà puďliĠeà illustƌeà l’effiĐaĐitĠà deà Đesà ŵesuƌesà eŶà ŵoŶtƌaŶtà Ƌueà laà
ƌespoŶsaďilisatioŶàduàpatieŶtàdaŶsàlaààpƌiseàeŶàĐhaƌgeàdeàsesàĠpistaǆisàpeƌŵetàd’aŵĠlioƌeƌàlesà
sĐoƌesà deà ƋualitĠà deà ǀieà ΀ϵϮ΁.à Lesà patieŶtsà oŶtà ƌĠguliğƌeŵeŶtà faità paƌtà duà flouà ƋuaŶtà ăà laà
foŶĐtioŶà deà leuƌsà diffĠƌeŶtsà iŶteƌloĐuteuƌs.à Laà ĐooƌdiŶatioŶà età l’ideŶtifiĐatioŶà desà ƌôlesà
pƌopƌesà ăà ĐhaƋueà aĐteuƌà desà ŵilieuǆà ŵĠdiĐauǆ,à soĐiauǆà età pƌofessioŶŶelsà ĐoŶstitueŶtà desà
ĠlĠŵeŶtsà Đlefsà deà laà pƌiseà eŶà Đhaƌgeà età doiǀeŶtà faiƌeà paƌtieà iŶtĠgƌaŶteà duà pƌogƌaŵŵeà
d’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue.à 

DaŶsà laàŵġŵeàǀeiŶe,à lesà laĐuŶesàŵisesà eŶàĠǀideŶĐeà loƌsàdeà l’ĠǀaluatioŶàdesà ĐoŶŶaissaŶĐesà
illustƌeŶtà aussià laà pƌĠseŶĐeà d’iŵpoƌtaŶtsà ďesoiŶsà ĠduĐatifsà età ǀoŶtà daŶsà leà seŶsà deà laà
ŶĠĐessitĠàduàdĠǀeloppeŵeŶtàd’uŶàpƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue. 

MalgƌĠà desà ĐaŶauǆà d’iŶfoƌŵatioŶà fiaďlesà età faĐileŵeŶtà aĐĐessiďles,à plusà d’uŶà Ƌuaƌtà desà
patieŶtsà ƌeĐoŶŶaisseŶtà Ŷeà jaŵaisà aǀoiƌà eŶtƌepƌisà lesà dĠŵaƌĐhesà ŶĠĐessaiƌesà pouƌà seà
doĐuŵeŶteƌà ăà pƌoposà deà leuƌà ŵaladie.à Deà façoŶà paƌadoǆale,à uŶeà ŵajoƌitĠà d’eŶtƌeà euǆà
s’estiŵeŶtàĐoƌƌeĐteŵeŶtà iŶfoƌŵĠs.àL’aďseŶĐeàdeàtƌaiteŵeŶtàĐuƌatifàpeutàeǆpliƋueƌàuŶàƌelatifà
dĠsiŶtĠƌġtàpouƌàlaàŵaladie,àŵġŵeàsiàd’autheŶtiƋuesàƌĠaĐtioŶsàdeàdĠŶiàsoŶtàĐoŶseŶties.àUŶeà
optiŵisatioŶà deà laà diffusioŶà desà ŵĠdiasà d’iŶfoƌŵatioŶà ;sites,à fiĐhes…Ϳà daŶsà leà Đadƌeà d’uŶà
pƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶà thĠƌapeutiƋueàpouƌƌaitàaideƌà ăà ƌeŶfoƌĐeƌà l’iŵpliĐatioŶàdesàpatieŶtsà
daŶsàlaàpƌiseàeŶàĐhaƌgeàdeàleuƌàpathologie.à 

àL’eǆisteŶĐeà d’uŶà lieŶà foƌtà eŶtƌeà laà sĠǀĠƌitĠà deà l’atteiŶteà phĠŶotǇpiƋueà età l’eǆisteŶĐeà deà
diffiĐultĠsà auà ƋuotidieŶà doità ƌeŶdƌeà leà ĐliŶiĐieŶà paƌtiĐuliğƌeŵeŶtà atteŶtifà ăà l’ĠǀaluatioŶà
ƌĠguliğƌeà desà paƌaŵğtƌesà deà ƋualitĠà deà ǀieà Đhezà ĐhaĐuŶà deà sesà patieŶts.à Lesà effoƌtsà pouƌà
appƌĠheŶdeƌàauàŵieuǆàlaàƋualitĠàdeàǀieàseàpouƌsuiǀeŶtàaĐtuelleŵeŶtàdaŶsàuŶeàĠtudeàpilotĠeà
paƌàleàĐeŶtƌeàŶatioŶalàdeàƌĠfĠƌeŶĐeàdeàlaàMROà΀ϵϯ΁.à 
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EŶglishàSeleĐtioŶàNo.àϭ,àϯ-ϮϮ 

ϯ:à IŶteƌŶatioŶalà guideliŶesà foƌà theà diagŶosisà aŶdàŵaŶageŵeŶtà ofà heƌeditaƌǇà haeŵoƌƌhagiĐà
telaŶgieĐtasia:àFaughŶaŶ,àM.àE.,àPalda,àV.àá.,àGaƌĐia-Tsao,àG.,àGeisthoff,àU.àW.,àMĐDoŶald,àJ.,à
PƌoĐtoƌ,àD.àD.,à...à&àCottiŶ,àV.à;ϮϬϭϭͿ. JouƌŶalàofàŵediĐalàgeŶetiĐs,àjŵg-ϮϬϬϵ. 

ϰ:àDoŶaldsoŶ,àJ.àW.,àMĐKeeǀeƌ,àT.àM.,àHall,àI.àP.,àHuďďaƌd,àR.àB.,à&àFogaƌtǇ,àá.àW.à;ϮϬϭϰͿ.àTheà
UKà pƌeǀaleŶĐeà ofà heƌeditaƌǇà haeŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà aŶdà itsà assoĐiatioŶà ǁithà seǆ,à
soĐioeĐoŶoŵiĐà statusà aŶdà ƌegioŶà ofà ƌesideŶĐe:à aà populatioŶ-ďasedà studǇ. Thoƌaǆ, ϲϵ,à ϭϲϭ-

ϭϲϳ. 

ϱ:àMĐDoŶald,àJ.,àWoodeƌĐhak-DoŶahue,àW.,àWeďď,àC.àV.,àWhitehead,àK.,àSteǀeŶsoŶ,àD.àá.,à&à
BaǇƌak-ToǇdeŵiƌ,à P.à ;ϮϬϭϱͿ.à HeƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:à geŶetiĐsà aŶdàŵoleĐulaƌà
diagŶostiĐsàiŶàaàŶeǁàeƌa. FƌoŶtieƌsàiŶàgeŶetiĐs, ϲ.à 

ϲ:àMĐállisteƌ,àK.,àGƌogg,àK.,àJohŶsoŶ,àD.,àGallioŶe,àC.,àBaldǁiŶ,àP.,àJaĐksoŶ,àC.,à...à&àMĐCoƌŵiĐk,à
J.à ;ϭϵϵϰͿ.à EŶdogliŶ,à aà TGF-βàďiŶdiŶgà pƌoteiŶà ofà eŶdothelialà Đells,à isà theà geŶeà foƌà heƌeditaƌǇà
haeŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasiaàtǇpeàϭ. NatuƌeàgeŶetiĐs, ϴ,àϯϰϱ-ϯϱϭ. 

ϳ:àDaŵjaŶoǀiĐh,àK.,à LaŶga,àC.,àBlaŶĐo,àF.à J.,àMĐDoŶald,à J.,àBotella,à L.àM.,àBeƌŶaďeu,àC.,à ...à&à
BaǇƌak-ToǇdeŵiƌ,à P.à ;ϮϬϭϭͿ.à ϱ'UTRà ŵutatioŶsà ofà ENGà Đauseà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà
telaŶgieĐtasia. OƌphaŶetàjouƌŶalàofàƌaƌeàdiseases, ϲ,àϴϱ.à 

ϴ:à JohŶsoŶ,àD.àW.,àBeƌg,à J.àN.,àBaldǁiŶ,àM.àá.,àGallioŶe,àC.à J.,àMaƌoŶdel,à I.,à YooŶ,àS.à J.,à ...à&à
GuttŵaĐheƌ,àá.àE.à;ϭϵϵϲͿ.àMutatioŶsàiŶàtheàaĐtiǀiŶàƌeĐeptoƌ–likeàkiŶaseàϭàgeŶeàiŶàheƌeditaƌǇà
haeŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasiaàtǇpeàϮ. NatuƌeàgeŶetiĐs, ϭϯ,àϭϴϵ-ϭϵϱ. 

ϵ:à GallioŶe,à C.à J.,à Repetto,à G.à M.,à Legius,à E.,à Rustgi,à á.à K.,à SĐhelleǇ,à S.à L.,à Tejpaƌ,à S.,à ...à &à
MaƌĐhuk,à D.à á.à ;ϮϬϬϰͿ.à áà ĐoŵďiŶedà sǇŶdƌoŵeà ofà juǀeŶileà polǇposisà aŶdà heƌeditaƌǇà
haeŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasiaàassoĐiatedàǁithàŵutatioŶsàiŶàMáDHϰà;SMáDϰͿ. TheàLaŶĐet, ϯϲϯ,à
ϴϱϮ-ϴϱϵ 

ϭϬ:àVoƌselaaƌsàVM,àVelthuisàS,àSŶijdeƌàRJ,àMageƌàJJ,àPostàMCà;ϮϬϭϲͿàThoƌaĐiĐàaoƌtaàdilatioŶàiŶà
patieŶtsàǁithàheƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasiaàdueàtoàSMáDϰàgeŶeàŵutatioŶ.àáŵàJàMedà
GeŶetàáàϭϳϬ:ϴϭϭ–ϴϭϮà 

ϭϭ:à Cole,à S.à G.,à Begďie,àM.à E.,àWallaĐe,à G.àM.à F.,à &à ShoǀliŶ,à C.à L.à ;ϮϬϬϱͿ.à áà Ŷeǁà loĐusà foƌà
heƌeditaƌǇàhaeŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà ;HHTϯͿàŵapsà toà Đhƌoŵosoŵeàϱ. JouƌŶalà ofàŵediĐalà
geŶetiĐs, ϰϮ,àϱϳϳ-ϱϴϮ.à, 

ϭϮ:àBaǇƌak-ToǇdeŵiƌ,àP.,àMĐDoŶald,àJ.,àákaƌsu,àN.,àToǇdeŵiƌ,àR.àM.,àCaldeƌoŶ,àF.,àTuŶĐali,àT.,à...à
&à Mao,à R.à ;ϮϬϬϲͿ.à áà fouƌthà loĐusà foƌà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà ŵapsà toà
Đhƌoŵosoŵeàϳ. áŵeƌiĐaŶàjouƌŶalàofàŵediĐalàgeŶetiĐsàPaƌtàá, ϭϰϬ;,àϮϭϱϱ-ϮϭϲϮ. 



ϳϯ 

ϭϯ:àWoodeƌĐhak-DoŶahue,àW.àL.,àMĐDoŶald,àJ.,àO’FalloŶ,àB.,àUptoŶ,àP.àD.,àLi,àW.,àRoŵaŶ,àB.àL.,à
...à &à Moƌƌell,à N.à W.à ;ϮϬϭϯͿ.à BMPϵà ŵutatioŶsà Đauseà aà ǀasĐulaƌ-aŶoŵalǇà sǇŶdƌoŵeà ǁithà
pheŶotǇpiĐà oǀeƌlapà ǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia. Theà áŵeƌiĐaŶà JouƌŶalà ofà
HuŵaŶàGeŶetiĐs, ϵϯ,àϱϯϬ-ϱϯϳ.à 

ϭϰ:àDupuis-Giƌod,àS.,àCottiŶ,àV.,à&àShoǀliŶ,àC.àL.à;ϮϬϭϳͿ.àTheàLuŶgàiŶàHeƌeditaƌǇàHeŵoƌƌhagiĐà
TelaŶgieĐtasia. RespiƌatioŶ, ϵϰ,àϯϭϱ-ϯϯϬ.à 

ϭϱ:àBeŶziŶou,àM.,àCleƌŵoŶt,àF.àF.,àLetteďoeƌ,àT.àG.,àKiŵ,àJ.àH.,àEspejel,àS.,àHaƌƌadiŶe,àK.àá.,à...à&à
HiggiŶs,à M.à N.à ;ϮϬϭϮͿ.à Mouseà aŶdà huŵaŶà stƌategiesà ideŶtifǇà PTPNϭϰà asà aà ŵodifieƌà ofà
aŶgiogeŶesisàaŶdàheƌeditaƌǇàhaeŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. NatuƌeàĐoŵŵuŶiĐatioŶs, ϯ,àϲϭϲ. 

ϭϲ:àKaǁasaki,àK.,à Fƌeiŵuth,à J.,àMeǇeƌ,àD.àS.,à Lee,àM.àM.,àToĐhiŵoto-Okaŵoto,àá.,àBeŶziŶou,à
M.,à...à&àǀaŶàáŵstel,àJ.àK.àP.à;ϮϬϭϰͿ.àGeŶetiĐàǀaƌiaŶtsàofàádaŵϭϳàdiffeƌeŶtiallǇàƌegulateàTGFβà
sigŶaliŶgà toà ŵodifǇà ǀasĐulaƌà pathologǇà iŶà ŵiĐeà aŶdà huŵaŶs. PƌoĐeediŶgsà ofà theà NatioŶalà
áĐadeŵǇàofàSĐieŶĐes, ϭϭϭ,àϳϳϮϯ-ϳϳϮϴ. 

ϭϳ :àHata,àá.,à&àLagŶa,àG.à ;ϮϬϭϵͿ.àDeƌegulatioŶàofàDƌoshaà iŶàtheàpathogeŶesisàofàheƌeditaƌǇà
heŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. CuƌƌeŶtàopiŶioŶàiŶàheŵatologǇ, Ϯϲ,àϭϲϭ. 

ϭϴ:à KǁaaŶ,à H.à C.,à &à SilǀeƌŵaŶ,à S.à ;ϭϵϳϯͿ.à FiďƌiŶolǇtiĐà aĐtiǀitǇà iŶà lesioŶsà ofà heƌeditaƌǇà
heŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. áƌĐhiǀesàofàdeƌŵatologǇ, ϭϬϳ,àϱϳϭ-ϱϳϯ. 

ϭϵ:àLaŵouille,àS.,àMallet,àC.,àFeige,à J.à J.,à&àBaillǇ,àS.à ;ϮϬϬϮͿ.àáĐtiǀiŶà ƌeĐeptoƌ–likeàkiŶaseàϭà isà
iŵpliĐatedàiŶàtheàŵatuƌatioŶàphaseàofàaŶgiogeŶesis. Blood, ϭϬϬ,àϰϰϵϱ-ϰϱϬϭ. 

ϮϬà :à Cƌist,àá.àM.,à )hou,àX.,àGaƌai,à J.,à Lee,àá.àR.,à Thoele,à J.,àUllŵeƌ,à C.,à ...à&àMeadoǁs,à S.àM.à
;ϮϬϭϵͿ.àáŶgiopoietiŶ-ϮàIŶhiďitioŶàResĐuesàáƌteƌioǀeŶousàMalfoƌŵatioŶàiŶàaàSŵadϰàHeƌeditaƌǇà
HeŵoƌƌhagiĐàTelaŶgieĐtasiaàMouseàModel. CiƌĐulatioŶ. 

Ϯϭ:àEǆeĐutiǀeàsuŵŵaƌǇàofàtheàϭϮthàHHTàiŶteƌŶatioŶalàsĐieŶtifiĐàĐoŶfeƌeŶĐe:àáŶdƌejeĐsk,àJ.àW.,à
HosŵaŶ,àá.àE.,àBotella,àL.àM.,àShoǀliŶ,àC.àL.,àáƌthuƌ,àH.àM.,àDupuis-Giƌod,àS.,à...à&àPost,àM.àC.à
;ϮϬϭϳͿ.àEǆeĐutiǀeàsuŵŵaƌǇàofàtheàϭϮthàHHTàiŶteƌŶatioŶalàsĐieŶtifiĐàĐoŶfeƌeŶĐe. áŶgiogeŶesis,à
ϭ-ϭϯ.à 

ϮϮ:àLetteďoeƌ,àT.àG.,àMageƌ,àJ.àJ.,àSŶijdeƌ,àR.àJ.,àKoeleŵaŶ,àB.àP.,àLiŶdhout,àD.,àVaŶàáŵstel,àJ.àP.,à
&àWesteƌŵaŶŶ,àC.àJ.àJ.à;ϮϬϬϲͿ.àGeŶotǇpe-pheŶotǇpeàƌelatioŶshipàiŶàheƌeditaƌǇàhaeŵoƌƌhagiĐà
telaŶgieĐtasia. JouƌŶalàofàŵediĐalàgeŶetiĐs, ϰϯ,àϯϳϭ-ϯϳϳ 

Ϯϯ:àSaďďă,àC.,àPasĐulli,àG.,àLeŶato,àG.àM.,àSuppƌessa,àP.,àLastella,àP.,àMeŵeo,àM.,à...à&àGuaŶti,à
G.à;ϮϬϬϳͿ.àHeƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia:àĐliŶiĐalàfeatuƌesàiŶàENGàaŶdàáLKϭàŵutatioŶà
Đaƌƌieƌs. JouƌŶalàofàThƌoŵďosisàaŶdàHaeŵostasis, ϱ,àϭϭϰϵ-ϭϭϱϳ 

Ϯϰ:àBouƌdeau,àá.,àFaughŶaŶ,àM.àE.,àMĐDoŶald,àM.àL.,àPateƌsoŶ,àá.àD.,àWaŶless,àI.àR.,à&àLetaƌte,à
M.à;ϮϬϬϭͿ.àPoteŶtialàƌoleàofàŵodifieƌàgeŶesàiŶflueŶĐiŶgàtƌaŶsfoƌŵiŶgàgƌoǁthàfaĐtoƌ-βϭàleǀelsà
iŶà theà deǀelopŵeŶtà ofà ǀasĐulaƌà defeĐtsà iŶà eŶdogliŶà heteƌozǇgousà ŵiĐeà ǁithà heƌeditaƌǇà
heŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. TheàáŵeƌiĐaŶàjouƌŶalàofàpathologǇ, ϭϱϴ,àϮϬϭϭ-ϮϬϮϬ. 

Ϯϱ:à ShoǀliŶ,à C.à L.,à GuttŵaĐheƌ,à á.à E.,à BusĐaƌiŶi,à E.,à FaughŶaŶ,à M.à E.,à HǇlaŶd,à R.à H.,à
WesteƌŵaŶŶ,à C.à J.,à ...à &à PlauĐhu,à H.à ;ϮϬϬϬͿ.à DiagŶostiĐà Đƌiteƌiaà foƌà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà



ϳϰ 

telaŶgieĐtasiaà ;ReŶdu-Osleƌ-Weďeƌà sǇŶdƌoŵeͿ. áŵeƌiĐaŶà JouƌŶalà ofà MediĐalà GeŶetiĐsà Paƌtà
á, ϵϭ,àϲϲ-ϲϳ. 

Ϯϲ:à PlauĐhu,à H.,à ChadaƌĠǀiaŶ,à D.,à Bideau,à á.,à &à Roďeƌt,à J.à M.à ;ϭϵϴϵͿ.à áge-ƌelatedà ĐliŶiĐalà
pƌofileà ofà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà iŶà aŶà epideŵiologiĐallǇà ƌeĐƌuitedà
populatioŶ. áŵeƌiĐaŶàJouƌŶalàofàMediĐalàGeŶetiĐsàPaƌtàá, ϯϮ,àϮϵϭ-Ϯϵϳ 

Ϯϳ:àPoƌteous,àM.àE.,àBuƌŶ,àJ.,à&àPƌoĐtoƌ,àS.àJ.à;ϭϵϵϮͿ.àHeƌeditaƌǇàhaeŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia:àaà
ĐliŶiĐalàaŶalǇsis. JouƌŶalàofàŵediĐalàgeŶetiĐs, Ϯϵ,àϱϮϳ-ϱϯϬ.à 

Ϯϴ:àáassaƌ,àO.àS.,à FƌiedŵaŶ,àC.àM.,à&àWhite,àR.à I.à ;ϭϵϵϭͿ.àTheàŶatuƌalàhistoƌǇàofàepistaǆisà iŶà
heƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. TheàLaƌǇŶgosĐope, ϭϬϭ,àϵϳϳ-ϵϴϬ.à 

Ϯϵ:àHoag,àJ.àB.,àTeƌƌǇ,àP.,àMitĐhell,àS.,àReh,àD.,à&àMeƌlo,àC.àá.à;ϮϬϭϬͿ.àáŶàepistaǆisàseǀeƌitǇàsĐoƌeà
foƌàheƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. TheàLaƌǇŶgosĐope, ϭϮϬ,àϴϯϴ-ϴϰϯ. 

ϯϬ:à Folz,à B.à J.,à WollsteiŶ,à á.à C.,à Lippeƌt,à B.à M.,à &à WeƌŶeƌ,à J.à á.à ;ϮϬϬϱͿ.à MoƌphologǇà aŶdà
distƌiďutioŶà ofà Ŷasalà telaŶgieĐtasiaà iŶà HHT-patieŶtsà ǁithà epistaǆis. áŵeƌiĐaŶà jouƌŶalà ofà
ƌhiŶologǇ, ϭϵ,àϲϱ-ϳϬ. 

ϯϭ:à LaĐoŵďe,à P.,à LaĐout,à á.,àMaƌĐǇ,à P.à Y.,à BiŶsse,à S.,à Sellieƌ,à J.,à BeŶsalah,àM.,à ...à &à Lesuƌ,à G.à
;ϮϬϭϯͿ.à DiagŶosisà aŶdà tƌeatŵeŶtà ofà pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶsà iŶà heƌeditaƌǇà
heŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia:àaŶàoǀeƌǀieǁ. DiagŶostiĐàaŶdàiŶteƌǀeŶtioŶalàiŵagiŶg, ϵϰ,àϴϯϱ-ϴϰϴ. 

ϯϮ:àGossage,àJ.àR.,à&àKaŶj,àG.à;ϭϵϵϴͿ.àPulŵoŶaƌǇàaƌteƌioǀeŶousàŵalfoƌŵatioŶs:àaàstateàofàtheà
aƌtàƌeǀieǁ. áŵeƌiĐaŶàjouƌŶalàofàƌespiƌatoƌǇàaŶdàĐƌitiĐalàĐaƌeàŵediĐiŶe, ϭϱϴ,àϲϰϯ-ϲϲϭ. 

ϯϯ:à CottiŶ,à V.,à PlauĐhu,à H.,à BaǇle,à J.à Y.,à Baƌthelet,à M.,à Reǀel,à D.,à &à Coƌdieƌ,à J.à F.à ;ϮϬϬϰͿ.à
PulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶsà iŶà patieŶtsà ǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà
telaŶgieĐtasia. áŵeƌiĐaŶàjouƌŶalàofàƌespiƌatoƌǇàaŶdàĐƌitiĐalàĐaƌeàŵediĐiŶe, ϭϲϵ,àϵϵϰ-ϭϬϬϬ. 

ϯϰ:à ShoǀliŶ,à C.à L.,à &à Letaƌte,à M.à ;ϭϵϵϵͿ.à HeƌeditaƌǇà haeŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà aŶdà
pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶs:à issuesà iŶà ĐliŶiĐalà ŵaŶageŵeŶtà aŶdà ƌeǀieǁà ofà
pathogeŶiĐàŵeĐhaŶisŵs. Thoƌaǆ, ϱϰ,àϳϭϰ-ϳϮϵ. 

ϯϱ:à ShoǀliŶ,à C.à L.,à CoŶdliffe,à R.,à DoŶaldsoŶ,à J.àW.,à KielǇ,à D.à G.,à &àWoƌt,à S.à J.à ;ϮϬϭϳͿ.à Bƌitishà
ThoƌaĐiĐàSoĐietǇàCliŶiĐalàStateŵeŶtàoŶàPulŵoŶaƌǇàáƌteƌioǀeŶousàMalfoƌŵatioŶs. Thoƌaǆ, ϳϮ,à
ϭϭϱϰ-ϭϭϲϯ. 

ϯϲ:ààShoǀliŶ,àC.,àJaĐksoŶ,àJ.,àBaŵfoƌd,àK.,àJeŶkiŶs,àH.,àBeŶjaŵiŶ,àá.,àRaŵadaŶ,àH.,à&àKuliŶskaǇa,à
E.à ;ϮϬϬϳͿ.àPƌiŵaƌǇàdeteƌŵiŶaŶtsàofà isĐhaeŵiĐàstƌoke/ďƌaiŶàaďsĐessàƌisksàaƌeà iŶdepeŶdeŶtàofà
seǀeƌitǇàofàpulŵoŶaƌǇàaƌteƌioǀeŶousàŵalfoƌŵatioŶsàiŶàHHT. Thoƌaǆ. 

ϯϳ:à ShoǀliŶ,à C.à L.,à Chaŵali,à B.,à SaŶthiƌapala,à V.,à LiǀeseǇ,à J.à á.,à áŶgus,àG.,àMaŶŶiŶg,à R.,à ...à&à
JaĐksoŶ,à J.à E.à ;ϮϬϭϰͿ.à IsĐhaeŵiĐà stƌokesà iŶà patieŶtsà ǁithà pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà
ŵalfoƌŵatioŶsàaŶdàheƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:àassoĐiatioŶsàǁithà iƌoŶàdefiĐieŶĐǇà
aŶdàplatelets. PLoSàOŶe, ϵ,àeϴϴϴϭϮ. 

ϯϴ:à ǀaŶà GeŶtàMW,à PostàMC,à LueƌŵaŶsà JG,à SŶijdeƌà RJ,àWesteƌŵaŶŶà CJ,à Plokkeƌà HW,à età al.à
SĐƌeeŶiŶgà foƌà pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶsà usiŶgà tƌaŶsthoƌaĐiĐà ĐoŶtƌastà
eĐhoĐaƌdiogƌaphǇ:àaàpƌospeĐtiǀeàstudǇ.àEuƌàRespiƌàJàϮϬϬϵ;ϯϯ:ϴϱ—ϵϭ. 



ϳϱ 

ϯϵ:à ReŵǇ,à J.,à ReŵǇ-JaƌdiŶ,à M.,à Giƌaud,à F.,à &à WattiŶŶe,à L.à ;ϭϵϵϰͿ.à áŶgioaƌĐhiteĐtuƌeà ofà
pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶs:à ĐliŶiĐalà utilitǇà ofà thƌee-diŵeŶsioŶalà heliĐalà
CT. RadiologǇ, ϭϵϭ,àϲϱϳ-ϲϲϰ. 

ϰϬ:à SĐhŶeideƌ,à G.,à Udeƌ,à M.,à Koehleƌ,à M.,à KiƌĐhiŶ,à M.à á.,à MassŵaŶŶ,à á.,à BueĐkeƌ,à á.,à &à
Geisthoff,à U.à ;ϮϬϬϴͿ.à MRà aŶgiogƌaphǇà foƌà deteĐtioŶà ofà pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà
ŵalfoƌŵatioŶsà iŶà patieŶtsàǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia. áŵeƌiĐaŶà JouƌŶalà ofà
RoeŶtgeŶologǇ, ϭϵϬ,àϴϵϮ-ϵϬϭ. 

ϰϭ:àPNDSàdeàlaàŵaladieàdeàReŶdu-OsleƌàϮϬϭϳ:à 
https://ǁǁǁ.has-saŶte.fƌ/poƌtail/upload/doĐs/appliĐatioŶ/pdf/ϮϬϭϴ-Ϭϭ/ŵaladie_de_ƌeŶdu-

osleƌ_-_pŶds.pdf 

ϰϮ:àLaĐoŵďe,àP.,àLagƌaŶge,àC.,àBeauĐhet,àá.,àElàHajjaŵ,àM.,àChiŶet,àT.,à&àPelage,àJ.àP.à;ϮϬϬϵͿ.à
Diffuseà pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶsà iŶà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:à
loŶg-teƌŵà ƌesultsà ofà eŵďolizatioŶà aĐĐoƌdiŶgà toà theà eǆteŶtà ofà luŶgà iŶǀolǀeŵeŶt. CHESTà
JouƌŶal, ϭϯϱ,àϭϬϯϭ-ϭϬϯϳ. 

ϰϯ:àTƌeŵďath,àR.àC.,àThoŵsoŶ,àJ.àR.,àMaĐhado,àR.àD.,àMoƌgaŶ,àN.àV.,àátkiŶsoŶ,àC.,àWiŶship,àI.,à
...à&àNiĐhols,àW.àC.à;ϮϬϬϭͿ.àCliŶiĐalàaŶdàŵoleĐulaƌàgeŶetiĐàfeatuƌesàofàpulŵoŶaƌǇàhǇpeƌteŶsioŶà
iŶà patieŶtsà ǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia. Neǁà EŶglaŶdà JouƌŶalà ofà
MediĐiŶe, ϯϰϱ,àϯϮϱ-ϯϯϰ. 

ϰϰ:àFaughŶaŶ,àM.àE.,àLui,àY.àW.,àWiƌth,àJ.àá.,àPugash,àR.àá.,àRedelŵeieƌ,àD.àá.,àHǇlaŶd,àR.àH.,à&à
White,à R.à I.à ;ϮϬϬϬͿ.à Diffuseà pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶs:à ĐhaƌaĐteƌistiĐsà aŶdà
pƌogŶosis. CHESTàJouƌŶal, ϭϭϳ,àϯϭ-ϯϴ. 

ϰϱ:àBusĐaƌiŶi,àE.,àPlauĐhu,àH.,àGaƌĐiaàTsao,àG.,àWhite,àR.àI.,àSaďďă,àC.,àMilleƌ,àF.,à...à&àPeƌŶa,àá.à
;ϮϬϬϲͿ.à Liǀeƌà iŶǀolǀeŵeŶtà iŶà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:à ĐoŶseŶsusà
ƌeĐoŵŵeŶdatioŶs. LiǀeƌàIŶteƌŶatioŶal, Ϯϲ,àϭϬϰϬ-ϭϬϰϲ. 

ϰϲ:àGaƌĐia-Tsao,àG.,àKoƌzeŶik,àJ.àR.,àYouŶg,àL.,àHeŶdeƌsoŶ,àK.àJ.,àJaiŶ,àD.,àBǇƌd,àB.,à...à&àWhiteàJƌ,à
R.à I.à ;ϮϬϬϬͿ.à Liǀeƌà diseaseà iŶà patieŶtsà ǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia. Neǁà
EŶglaŶdàJouƌŶalàofàMediĐiŶe, ϯϰϯ,àϵϯϭ-ϵϯϲ.à 

ϰϳ:à BusĐaƌiŶi,à E.,à DaŶesiŶo,à C.,à PlauĐhu,à H.,à Deà Fazio,à C.,à Oliǀieƌi,à C.,à Bƌaŵďilla,à G.,à ...à &à
Pagella,à F.à ;ϮϬϬϰͿ.à Highà pƌeǀaleŶĐeà ofà hepatiĐà foĐalà Ŷodulaƌà hǇpeƌplasiaà iŶà suďjeĐtsà ǁithà
heƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. UltƌasouŶdàiŶàŵediĐiŶeà&àďiologǇ, ϯϬ,àϭϬϴϵ-ϭϬϵϳ 

ϰϴ:àBƌiŶjikji,àW.,àIǇeƌ,àV.àN.,àWood,àC.àP.,à&àLaŶziŶo,àG.à;ϮϬϭϲͿ.àPƌeǀaleŶĐeàaŶdàĐhaƌaĐteƌistiĐsà
ofàďƌaiŶàaƌteƌioǀeŶousàŵalfoƌŵatioŶsàiŶàheƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia:àaàsǇsteŵatiĐà
ƌeǀieǁàaŶdàŵeta-aŶalǇsis. JouƌŶalàofàŶeuƌosuƌgeƌǇ,àϭ-ϵ.à 

ϰϵ:àWilleŵse,àR.àB.,àMageƌ,àJ.àJ.,àWesteƌŵaŶŶ,àC.àJ.,àOǀeƌtooŵ,àT.àT.,àMauseƌ,àH.,à&àWolďeƌs,àJ.à
G.à ;ϮϬϬϬͿ.à BleediŶgà ƌiskà ofà Đeƌeďƌalà ǀasĐulaƌà ŵalfoƌŵatioŶsà iŶà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà
telaŶgieĐtasia. JouƌŶalàofàŶeuƌosuƌgeƌǇ, ϵϮ,àϳϳϵ-ϳϴϰ. 

ϱϬ:à CaŶzoŶieƌi,à C.,à CeŶteŶaƌa,à L.,àOƌŶati,à F.,à Pagella,à F.,àMatti,à E.,àálǀisi,à C.,à ...à&àOliǀieƌi,à C.à
;ϮϬϭϯͿ.à EŶdosĐopiĐà eǀaluatioŶà ofà gastƌoiŶtestiŶalà tƌaĐtà iŶà patieŶtsà ǁithà heƌeditaƌǇà
heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà aŶdà ĐoƌƌelatioŶàǁithà theiƌà geŶotǇpes. GeŶetiĐsà iŶàMediĐiŶe, ϭϲ,à
ϯ-ϭϬ. 



ϳϲ 

ϱϭ:àGƌğǀe,àE.,àMoussata,àD.,àGaudiŶ,à J.à L.,à Lapalus,àM.àG.,àGiƌaud,àS.,àDupuis-Giƌod,àS.,à ...à&à
SauƌiŶ,àJ.àC.à;ϮϬϭϬͿ.àHighàdiagŶostiĐàaŶdàĐliŶiĐalàiŵpaĐtàofàsŵall-ďoǁelàĐapsuleàeŶdosĐopǇàiŶà
patieŶtsà ǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà ǁithà oǀeƌtà digestiǀeà ďleediŶgà aŶd/oƌà
seǀeƌeàaŶeŵia. GastƌoiŶtestiŶalàeŶdosĐopǇ, ϳϭ,àϳϲϬ-ϳϲϳ.à 

ϱϮ:à JaĐksoŶ,à S.à B.,à VillaŶo,à N.à P.,à BeŶhaŵŵou,à J.à N.,à Leǁis,àM.,à PisegŶa,à J.à R.,à &à Padua,àD.à
;ϮϬϭϳͿ.à GastƌoiŶtestiŶalàMaŶifestatioŶsà ofà HeƌeditaƌǇà HeŵoƌƌhagiĐà TelaŶgieĐtasiaà ;HHTͿ:à áà
SǇsteŵatiĐàReǀieǁàofàtheàLiteƌatuƌe. DigestiǀeàDiseasesàaŶdàSĐieŶĐes, ϲϮ,àϮϲϮϯ-ϮϲϯϬ.à 

ϱϯ:àKjeldseŶ,àá.àD.,à&àKjeldseŶ,àJ.à;ϮϬϬϬͿ.àGastƌoiŶtestiŶalàďleediŶgàiŶàpatieŶtsàǁithàheƌeditaƌǇà
heŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. TheàáŵeƌiĐaŶàjouƌŶalàofàgastƌoeŶteƌologǇ, ϵϱ,àϰϭϱ-ϰϭϴ 

ϱϰ:àRiĐhaƌds-Yutz,à J.,àGƌaŶt,àK.,àChao,àE.àC.,àWaltheƌ,àS.àE.,à&àGaŶgulǇ,àá.à ;ϮϬϭϬͿ.àUpdateàoŶà
ŵoleĐulaƌàdiagŶosisàofàheƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. HuŵaŶàgeŶetiĐs, ϭϮϴ,àϲϭ-ϳϳ. 

ϱϱ:àLesĐa,àG.,àBuƌŶiĐhoŶ,àN.,àRauǆ,àG.,àTosi,àM.,àPiŶsoŶ,àS.,àMaƌioŶ,àM.àJ.,à...à&àFaiǀƌe,àL.à;ϮϬϬϲͿ.à
DistƌiďutioŶà ofà ENGà aŶdà áCVRLϭà ;áLKϭͿà ŵutatioŶsà iŶà FƌeŶĐhà HHTà patieŶts. HuŵaŶà
ŵutatioŶ, Ϯϳ,àϱϵϴ-ϱϵϴ. 

ϱϲ :àPNDSàdeàlaàŵaladieàdeàReŶdu-OsleƌàϮϬϬϵ:à
https://ǁǁǁ.hassaŶte.fƌ/poƌtail/upload/doĐs/appliĐatioŶ/pdf/ϮϬϬϵϭϭ/ald_ϯϭ_pŶds_ƌeŶdu_
osleƌ__ǁeď.pdf 

ϱϳ:àKlepfish,àá.,àBeƌƌeďi,àá.,à&àSĐhattŶeƌ,àá.à;ϮϬϬϭͿ.àIŶtƌaŶasalàtƌaŶeǆaŵiĐàaĐidàtƌeatŵeŶtàfoƌà
seǀeƌeàepistaǆisàiŶàheƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. áƌĐhiǀesàofàiŶteƌŶalàŵediĐiŶe, ϭϲϭ,à
ϳϲϳ-ϳϲϵ. 

ϱϴ:à Saďďă,à C.,à Gallitelli,à M.,à &à PalasĐiaŶo,à G.à ;ϮϬϬϭͿ.à EffiĐaĐǇà ofà uŶusuallǇà highà dosesà ofà
tƌaŶeǆaŵiĐàaĐidàfoƌàtheàtƌeatŵeŶtàofàepistaǆisàiŶàheƌeditaƌǇàheŵoƌƌhagiĐàtelaŶgieĐtasia. Neǁà
EŶglaŶdàJouƌŶalàofàMediĐiŶe, ϯϰϱ,àϵϮϲ-ϵϮϲ. 

ϱϵ:à Geisthoff,à U.àW.,à SeǇfeƌt,à U.à T.,à Küďleƌ,à M.,à Bieg,à B.,à PliŶkeƌt,à P.à K.,à &à KöŶig,à J.à ;ϮϬϭϰͿ.à
TƌeatŵeŶtà ofà epistaǆisà iŶà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasiaà ǁithà tƌaŶeǆaŵiĐà aĐid-aà
douďle-ďliŶdàplaĐeďo-ĐoŶtƌolledàĐƌoss-oǀeƌàphaseàIIIBàstudǇ. ThƌoŵďosisàƌeseaƌĐh, ϭϯϰ,àϱϲϱ-

ϱϳϭ.à 

ϲϬ:à VaŶà Cutseŵ,à E.,à Rutgeeƌts,à P.,à Geďoes,à K.,à VaŶà Goŵpel,à F.,à &à VaŶtƌappeŶ,à G.à ;ϭϵϴϴͿ.à
EstƌogeŶ-PƌogesteƌoŶeà TƌeatŵeŶtà ofà Osieƌ-Weďeƌ-ReŶduà Disease. JouƌŶalà ofà ĐliŶiĐalà
gastƌoeŶteƌologǇ, ϭϬ,àϲϳϲ-ϲϳϵ. 

ϲϭ:à FƌaŶĐhiŶi,à M.,à FƌattiŶi,à F.,à CƌestaŶi,à S.,à &à BoŶfaŶti,à C.à ;ϮϬϭϯͿ.à Noǀelà tƌeatŵeŶtsà foƌà
epistaǆisà iŶà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:à aà sǇsteŵatiĐà ƌeǀieǁà ofà theà ĐliŶiĐalà
eǆpeƌieŶĐeàǁithàthalidoŵide. JouƌŶalàofàthƌoŵďosisàaŶdàthƌoŵďolǇsis, ϯϲ,àϯϱϱ-ϯϱϳ.à 

ϲϮ:àWhitehead,àK.àJ.,àSautteƌ,àN.àB.,àMĐWilliaŵs,àJ.àP.,àChakiŶala,àM.àM.,àMeƌlo,àC.àá.,àJohŶsoŶ,à
M.à H.,à ...à &à Oh,à S.à P.à ;ϮϬϭϲͿ.à EffeĐtà ofà topiĐalà iŶtƌaŶasalà theƌapǇà oŶà epistaǆisà fƌeƋueŶĐǇà iŶà
patieŶtsàǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:à aà ƌaŶdoŵizedà ĐliŶiĐalà tƌial. Jaŵa, ϯϭϲ,à
ϵϰϯ-ϵϱϭ.à 

https://www.hassante.fr/portail/upload/docs/application/pdf/200911/ald_31_pnds_rendu_osler__web.pdf
https://www.hassante.fr/portail/upload/docs/application/pdf/200911/ald_31_pnds_rendu_osler__web.pdf


ϳϳ 

ϲϯ:à BƌuĐkheiŵeƌ,à E.,à )uƌ,à E.,à Blau,à H.,à Mei-)ahaǀ,à M.,à &à GoldsĐhŵidt,à N.à ;ϮϬϭϳͿ.à TopiĐalà
pƌopƌaŶololà iŵpƌoǀesà epistaǆisà iŶà patieŶtsà ǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia-aà
pƌeliŵiŶaƌǇàƌepoƌt. JouƌŶalàofàOtolaƌǇŶgologǇ-Headà&àNeĐkàSuƌgeƌǇ, ϰϲ,àϱϴ.à 

ϲϰ:àPelage,àJ.àP.,àLagƌaŶge,àC.,àChiŶet,àT.,àElàHajjaŵ,àM.,àRouŵe,àJ.,àLaĐoŵďe,àP.,à&àdeàReŶdu-

Osleƌ,à C.à P.à M.à ;ϮϬϬϳͿ.à EŵďolisatioŶà desà ŵalfoƌŵatioŶsà aƌtĠƌioǀeiŶeusesà pulŵoŶaiƌesà
loĐalisĠesàdeàl’adulte. JouƌŶalàdeàRadiologie, ϴϴ,àϯϲϳ-ϯϳϲ.à 

ϲϱ:à Mageƌ,à J.à J.,à Oǀeƌtooŵ,à T.à T.,à Blauǁ,à H.,à Laŵŵeƌs,à J.à W.,à &àWesteƌŵaŶŶ,à C.à J.à ;ϮϬϬϰͿ.à
EŵďolotheƌapǇà ofà pulŵoŶaƌǇà aƌteƌioǀeŶousà ŵalfoƌŵatioŶs:à loŶg-teƌŵà ƌesultsà iŶà ϭϭϮà
patieŶts. JouƌŶalàofàǀasĐulaƌàaŶdàiŶteƌǀeŶtioŶalàƌadiologǇ, ϭϱ,àϰϱϭ-ϰϱϲ. 

ϲϲ:à J. MĐDoŶald, R.E. PǇeƌitzà HeƌeditaƌǇà HeŵoƌƌhagiĐà TelaŶgieĐtasia.à R.á. PagoŶ,à
T.D. Biƌd, à àC.R. DolaŶ, K. StepheŶs, M.P. ádaŵ ;Eds.Ϳ, GeŶeReǀieǁs™à΀IŶteƌŶet΁, UŶiǀeƌsitǇàofà
WashiŶgtoŶ,àSeattle, Seattleà;WáͿ ;ϭϵϵϯ–ϮϬϬϬͿ 

ϲϳ:àLeƌut,àJ.,àOƌlaŶdo,àG.,àádaŵ,àR.,àSaďďă,àC.,àPfitzŵaŶŶ,àR.,àKleŵpŶaueƌ,àJ.,à...à&àBƌoǁŶ,àC.à
M.à ;ϮϬϬϲͿ.à Liǀeƌà tƌaŶsplaŶtatioŶà foƌà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:à ƌepoƌtà ofà theà
EuƌopeaŶàliǀeƌàtƌaŶsplaŶtàƌegistƌǇ. áŶŶalsàofàsuƌgeƌǇ, Ϯϰϰ,àϴϱϰ.à 

ϲϴ:à Dupuis-Giƌod,à S.,à &à BusĐaƌiŶi,à E.à ;ϮϬϭϲͿ.à HeƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà telaŶgieĐtasia:à toà
tƌaŶsplaŶtàoƌàŶotàtoàtƌaŶsplaŶt? LiǀeƌàIŶteƌŶatioŶal, ϯϲ,àϭϳϰϭ-ϭϳϰϰ.à 

ϲϵ:à à MeǇďodi,à á.à T.,à Kiŵ,à H.,à NelsoŶ,à J.,à Hetts,à S.à W.,à KƌiŶgs,à T.,à teƌBƌugge,à K.à G.,à ...à &à
FaughŶaŶ,àM.àE.à;ϮϬϭϳͿ.àSuƌgiĐalàTƌeatŵeŶtàǀsàNoŶsuƌgiĐalàTƌeatŵeŶtàfoƌàBƌaiŶàáƌteƌioǀeŶousà
MalfoƌŵatioŶsà iŶà PatieŶtsà ǁithà HeƌeditaƌǇà HeŵoƌƌhagiĐà TelaŶgieĐtasia:à áà RetƌospeĐtiǀeà
MultiĐeŶteƌàCoŶsoƌtiuŵàStudǇ. NeuƌosuƌgeƌǇ.à 

ϳϬ:à VaŶà Cutseŵ,à E.,à Rutgeeƌts,à P.,à &à VaŶtƌappeŶ,à G.à ;ϭϵϵϬͿ.à TƌeatŵeŶtà ofà ďleediŶgà
gastƌoiŶtestiŶalàǀasĐulaƌàŵalfoƌŵatioŶsàǁithàoestƌogeŶ-pƌogesteƌoŶe. TheàLaŶĐet, ϯϯϱ,àϵϱϯ-
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Foƌŵulaiƌe ƌeŵis auǆ patieŶts : 

ϭ/ Vous: 
 
Seǆeà: 
☐ààMasĐuliŶà☐ààFĠŵiŶiŶ 

 

 

ágeà: 
☐ààMoiŶsàdeàϮϬàaŶsà☐ààϮϬ-ϯϬàaŶsà☐ààϯϬ-ϲϬaŶsà☐ààPlusàdeàϲϬàaŶs 

 

 

PƌofessioŶà: 
☐ààágƌiĐulteuƌs,àeǆploitaŶtsà☐ààáƌtisaŶs,àĐoŵŵeƌçaŶts,àĐhefsàd'eŶtƌepƌise 

☐ààCadƌesà☐àààPƌofessioŶsàiŶteƌŵĠdiaiƌesà☐àààEŵploǇĠsà☐àààOuǀƌieƌsà☐àààRetƌaitĠsà☐àààSaŶsà
aĐtiǀitĠsà☐ààEtudiaŶtà 
 

 

Ϯ/ Vos ĐoŶŶaissaŶĐes suƌ votƌe ŵaladie : 
 
VoiĐiàƋuelƋuesàƋuestioŶsàafiŶàdeàŵieuǆàĠǀalueƌàǀosàĐoŶŶaissaŶĐesàǀisàăàǀisàdeàlaàŵaladieàdeà
ReŶdu-Osleƌ. 
 

CoŶŶaissez-ǀousàl'oƌigiŶeàdeàĐetteàŵaladieà? 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

S’agit-ilàd'uŶeàŵaladieàƌaƌeà? 

…............................................................................................................................................................. 

LaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌàest-elleàtƌaŶsŵissiďleàăàsesàeŶfaŶtsà? 

…............................................................................................................................................................. 

 

QuelsàsoŶtàlesàsǇŵptôŵesàdeàĐetteàpathologieàƋueàǀousàĐoŶŶaissezà? 

…............................................................................................................................................................. 



ϴϮ 

CoŵŵeŶtàĠǀolueàĐetteàpathologieàauàfilàduàteŵpsà? 

…............................................................................................................................................................. 

QuelsàsoŶtàlesàtƌaiteŵeŶtsàdeàlaàŵaladieàdeàReŶdu-OsleƌàƋueàǀousàĐoŶŶaissez? 

 

….............................................................................................................................................................…............................................................................................................................................................. 

 

CoŶŶaissez-ǀousàlesàĐoŶsigŶesàăàappliƋueƌàeŶàĐasàdeàsaigŶeŵeŶtsàiŵpoƌtaŶtsàduàŶezà;ĠpistaǆisͿ?àSià
oui,àlesƋuellesà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

 

CoŶŶaissez-ǀousàlesàpƌĠĐautioŶsàăàpƌeŶdƌeàŶotaŵŵeŶtàeŶàĐasàdeàsoiŶsàdeŶtaiƌesà?àSiàoui,à
lesƋuellesà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

ϯ/ Votƌe histoiƌe daŶs la ŵaladie : 
 
áàƋuelàągeàaǀez-ǀousàƌeŶĐoŶtƌĠàuŶàŵĠdeĐiŶàspĠĐialisteàdeàlaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌà? 

☐ MoiŶsàdeàϮϬàaŶsà☐ààϮϬ-ϯϬàaŶsà☐ààϯϬ-ϲϬaŶsà☐ààPlusàdeàϲϬàaŶs 

 

DesàŵeŵďƌesàdeàǀotƌeàfaŵilleàsoŶt-ilsàatteiŶtsàpaƌàlaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌà? 

☐ NoŶà☐ààFƌatƌieà☐ààPaƌeŶtsà☐ààEŶfaŶtsà☐àààáutƌes……………. 
 

áǀez-ǀousàpƌĠseŶtĠàauàĐouƌsàdeàǀotƌeàŵaladieàlesàsigŶesàsuiǀaŶtsà?à: 
☐ààEpistaǆisà;saigŶeŵeŶtsàduàŶezͿà☐àààTĠlaŶgieĐtasiesà;ǀaƌiĐositĠsàdeàlaàpeauͿ 
☐àààMalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesàdesàoƌgaŶesàiŶteƌŶesà;pouŵoŶs,àfoie,àĐeƌǀeau,àtuďeà
digestifͿ 
 

SiàǀousàaǀezàpƌĠseŶtĠàdesàŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesà;MáVͿ,às’agissait-ilàde : 
☐ MáVàpulŵoŶaiƌesà☐àààMáVàhĠpatiƋuesà☐àààMáVàŶeuƌologiƋuesà;ĐĠƌĠďƌalesàouàMáVà
deààlaàŵoelleàĠpiŶiğƌeͿà☐ààMáVàdigestiǀes



ϴϯ 

CoŶŶaissez-ǀousàleàtǇpeàdeàŵutatioŶàdoŶtàǀousàġtesàpoƌteuƌsà? 

☐ NoŶà☐àààOui 
Siàoui: 
☐ MutatioŶàdeàl'eŶdogliŶeà;ENGͿà☐àààMutatioŶàdeàáCVRLϭà;áLKϭͿà☐àààMutatioŶàdeà
SMáDHà;àϰàMáDHàϰͿà☐ààáutƌes……………. 
 

áǀez-ǀousàdĠjăàďĠŶĠfiĐiĠàd'uŶeàtƌaŶsfusioŶàsaŶguiŶeà?àSiàoui,àăàĐoŵďieŶàdeàƌepƌisesà;eŶǀiƌoŶͿà
? 

 

…............................................................................................................................................................. 

BĠŶĠfiĐiez-ǀousàd'uŶàtƌaiteŵeŶtàpouƌàǀotƌeàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌà?àSiàoui,àleƋuelà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

àQuel;sͿàŵĠdeĐiŶ;sͿàǀousàsuità;-ǀeŶtͿàpouƌàlaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌà? 

☐ MĠdeĐiŶàgĠŶĠƌalisteà☐ààMĠdeĐiŶàiŶteƌŶisteà☐ààNeuƌologueà☐ààPŶeuŵologue 

☐ Gastƌo-eŶtĠƌologueà☐àààáutƌes……………. 
 
 

ϰ/ Votƌe vĠĐu de la ŵaladie: 

 
QuelsàsoŶtàlesàsǇŵptôŵesàƋuiàǀousàhaŶdiĐapeŶtàauàƋuotidieŶà? 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

àètes-ǀousàliŵitĠ;eͿàpaƌàǀotƌeàŵaladieàdaŶsàǀosàaĐtiǀitĠsà? 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

áǀez-ǀousàdĠjăàƌeŶĐoŶtƌĠàdesàdiffiĐultĠsàdaŶsàǀotƌeàǀieàpƌiǀĠeàduàfaitàdeàǀotƌeàŵaladie,àsiàouià
lesƋuellesà? 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 



ϴϰ 

áǀez-ǀousàdĠjăàƌeŶĐoŶtƌĠàdesàdiffiĐultĠsàdaŶsàǀotƌeàǀieàpƌofessioŶŶelleàduàfaitàdeàǀotƌeà
ŵaladie,àsiàouiàlesƋuellesà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

áǀez-ǀousàdesàdiffiĐultĠsàăàpaƌleƌàdeàǀotƌeàŵaladieàaǀeĐàǀotƌeàeŶtouƌageà?àSiàoui,àpouƌàƋuellesà
ƌaisoŶsà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

ResseŶtez-ǀousàuŶeàsouffƌaŶĐeàpsǇĐhologiƋueàliĠeàăàǀotƌeàŵaladieà;aŶǆiĠtĠ,àstƌess, 
DĠpƌessioŶ,àtƌouďlesàduàsoŵŵeil…Ϳ ?àSiàoui,àƌesseŶtez-ǀousàleàďesoiŶàd’aǀoiƌàuŶàsoutieŶà
psǇĐhologiƋue ? 

 

…............................................................................................................................................................. 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

EŶàĐasàd’uƌgeŶĐeà;saigŶeŵeŶtsàaďoŶdaŶts,àiŶfeĐtioŶsàsĠǀğƌes…Ϳàaǀez-ǀousàuŶà
pƌofessioŶŶelààdeàsaŶtĠàǀeƌsàƋuiàǀousàoƌieŶteƌà?àSiàoui,àǀeƌsàƋuià? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

LoƌsƋueàƋueàǀousàǀousàiŶteƌƌogezàsuƌàǀotƌeàpathologie,àǀousàǀousàƌĠfĠƌezàauà: 

☐ MĠdeĐiŶàgĠŶĠƌalisteà☐ààMĠdeĐiŶàiŶteƌŶisteà☐ààNeuƌologueà☐ààPŶeuŵologue 

☐ Gastƌo-eŶtĠƌologue 

☐ SitesàIŶteƌŶetà☐àààássoĐiatioŶàdeàpatieŶtsà☐àààáutƌesàpatieŶts 

☐ áutƌes……………. 
 



ϴϱ 

QuellesàsoŶtàǀosàƌelatioŶsàaǀeĐàǀotƌeàŵĠdeĐiŶàgĠŶĠƌalisteàǀisàăàǀisàdeàlaàŵaladieàdeàReŶdu-àOsleƌà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

QuellesàsoŶtàǀosàƌelatioŶsàaǀeĐàleàŵĠdeĐiŶàspĠĐialisteàƋuiàsuitàǀotƌeàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌ ? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

Estiŵez-ǀousàġtƌeàĐoƌƌeĐteŵeŶtàiŶfoƌŵĠ;eͿàsuƌàǀotƌeàŵaladieà?àSiàŶoŶ,àpouƌàƋuellesàƌaisoŶs ? 
 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

 

ètes-ǀousàiŶfoƌŵĠ;eͿàdesàtƌaiteŵeŶtsàaĐtuelleŵeŶtàăàl’essaiàdaŶsàlesàdiffĠƌeŶtsàĐeŶtƌesàduàƌĠseauà
ReŶdu-Osleƌà?àSiàoui,àlesƋuelsà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

áǀez-ǀousàdesàƋuestioŶsàĐoŶĐeƌŶaŶtàlaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌ,àsoŶàtƌaiteŵeŶtàouàtoutàautƌeà
poiŶtàƋueàǀousàǀoudƌiezàaďoƌdeƌà?àSiàouiàlesƋuellesà? 

 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

…............................................................................................................................................................. 

 

 

 

 

 

 



ϴϲ 

ϱ/ PROGRAMME 

EŶàǀueàdeàlaàƌĠdaĐtioŶàd'uŶàpƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue,àĐoŶsidĠƌez-ǀousàlesà
thğŵesàsuiǀaŶtsàĐoŵŵeà: 
 

Mettƌe uŶe Đƌoiǆ daŶs la Đase Ƌui ĐoŶǀieŶt Tƌğsà
iŵpoƌtaŶt 
 

IŵpoƌtaŶt Peuà
iŵpoƌtaŶt 
 

MieuǆàĐoŶŶaîtƌeàŵaàŵaladie,àsesàĐoŵpliĐatioŶs 
etàsoŶàĠǀolutioŶàăàtƌaǀeƌsàuŶàsiteàIŶteƌŶetàdĠdiĠ 

   

àMieuǆàĐoŶŶaîtƌeàŵaàŵaladie,àsesàĐoŵpliĐatioŶsàetà
soŶàĠǀolutioŶàăàtƌaǀeƌsàdesàsessioŶsàdeàfoƌŵatioŶ 

   

ètƌeàiŶfoƌŵĠ-eàdesàaǀaŶĐĠesàthĠƌapeutiƋuesàă 

tƌaǀeƌsàdesàlettƌesàd'iŶfoƌŵatioŶ 
   

MieuǆàĐoŶŶaîtƌeàlesàgestesàăàfaiƌeàeŶàĐasàdeà
saigŶeŵeŶtsàduàŶezàiŵpoƌtaŶtsà;ĠpistaǆisͿàgƌąĐeà
ăàuŶeàŵeilleuƌeàdiffusioŶàdesàfiĐhesàpƌatiƋuesà
eǆistaŶtes 

   

MieuǆàĐoŶŶaîtƌeàlesàsituatioŶsàăàƌisƋueàafiŶàdeàlesà
pƌĠǀeŶiƌà;saigŶeŵeŶts,àiŶfeĐtioŶs,àsoiŶsàdeŶtaiƌes,à
ĐoŵpliĐatioŶs…ͿàetàsoŶàĠǀolutioŶàăàtƌaǀeƌsàdesà
sessioŶsàdeàfoƌŵatioŶà 

   

MieuǆàgĠƌeƌàŵesàtƌaiteŵeŶts    

MieuǆàfoƌŵeƌàŵoŶàeŶtouƌageàăàŵaàŵaladieàet 
ŵieuǆàĐoŵŵuŶiƋueƌàăàpƌoposàŵaàŵaladieà;jeuǆàdeà
ƌôles,àgƌoupesàdeàpaƌole...Ϳ 

   

FaĐiliteƌàlesàĠĐhaŶgesàaǀeĐàlesàpƌofessioŶŶelsàdeàsaŶtĠ    

FaĐiliteƌàleàdĠpistageàdesàŵeŵďƌesàdeàŵa 
faŵille 

   

ètƌeàiŶfoƌŵĠ;eͿàetàďĠŶĠfiĐieƌàdeàĐoŶseils 
esthĠtiƋues 

   

BĠŶĠfiĐieƌàd'uŶàsuiǀi/soutieŶàpsǇĐhologiƋue    

FaiƌeàƌeĐoŶŶaîtƌeàŵesàdƌoitsàdeàpatieŶt    

ReŶĐoŶtƌeƌàd'autƌesàpatieŶtsàatteiŶtsàpaƌàla 

ŵaladie 
   

FaĐiliteƌàlaàƌeĐoŶǀeƌsioŶàpƌofessioŶŶelleàsi 
ďesoiŶ 

   

FaĐiliteƌàlesàdĠŵaƌĐhesàadŵiŶistƌatiǀes 
à;deŵaŶdeàáLD…ͿàăàtƌaǀeƌsàdesàsessioŶsàde 

foƌŵatioŶ 

   

 

CoŵŵeŶtaiƌesàliďƌesà:…............................................................................................................................................................. 
…............................................................................................................................................................. 

  



ϴϳ 

AttestatioŶ de souŵissioŶ  
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ŵaladieàdeàReŶduàOsleƌ. 
 

 

Cheƌ;eͿàMƌ.àBaptisteàáNDRE,à 
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RĠsuŵĠ 

 

IŶtƌoduĐtioŶ : LaàŵaladieàdeàReŶdu-Osleƌà;MROͿàestàuŶeàŵaladieàǀasĐulaiƌeàgĠŶĠtiƋueàƌespoŶsaďleàd’Ġpistaǆisàetàdeà
ŵalfoƌŵatioŶsàaƌtĠƌio-ǀeiŶeusesàd’oƌgaŶesà;MáVͿ.àáàl’iŶstaƌàd’autƌesàpathologiesàĐhƌoŶiƋues,àauàǀuàdeàlaàlittĠƌatuƌeàetà
d’apƌğsàlesàƌetouƌsàdesàpatieŶtsàsuiǀisàeŶàĐoŶsultatioŶ,àl’altĠƌatioŶàdeàlaàƋualitĠàdeàǀieàestàĠǀideŶte.àLaàĐoŶŶaissaŶĐeà
desà ďesoiŶsà età desà atteŶtesà desà patieŶtsà està uŶeà doŶŶĠeà iŵpoƌtaŶteà pouƌà ŵieuǆà appƌĠheŶdeƌà Đetteà ƋuestioŶà età
ŵettƌeàeŶàplaĐeàlesàŵoǇeŶsàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋueàadĠƋuatsàǀisaŶtàăàl’aŵĠlioƌatioŶàdeàlaàƋualitĠàdeàǀie.àL’oďjeĐtifà
pƌiŶĐipalàĠtaitàaiŶsiàd’Ġtudieƌà lesàatteŶtesàetà lesàďesoiŶsàdeàĐesàpatieŶts.à LesàoďjeĐtifsà seĐoŶdaiƌesàĠtaieŶtàd’Ġǀalueƌà
leuƌsàĐoŶŶaissaŶĐesàăàpƌoposàdeàlaàMROàetàd’ideŶtifieƌàlesàfaĐteuƌsàĐliŶiƋuesàiŵpaĐtaŶtàsuƌàleuƌàƋuotidieŶ.à 
 

MatĠƌiel et ŵĠthodes : CetteàĠtudeàoďseƌǀatioŶŶelleà tƌaŶsǀeƌsaleà ƌegƌoupaità tousà lesàpatieŶtsàǀoloŶtaiƌesàsuiǀisàeŶà
ĐoŶsultatioŶà deàŵĠdeĐiŶeà iŶteƌŶeà pouƌà uŶeàMRO,à daŶsà lesà ĐeŶtƌesà deà ĐoŵpĠteŶĐesà d'áŶgeƌs,àMaƌseilleà età NaŶĐǇ,à
eŶtƌeàleàϭeƌàjuilletàϮϬϭϴàetàleàϭeƌàŵaiàϮϬϭϵ.àUŶàfoƌŵulaiƌeàpapieƌàaŶoŶǇŵeàĠtaitàƌeŵisàauǆàpaƌtiĐipaŶts. 
 

RĠsultats : QuaƌaŶte-ĐiŶƋàpatieŶtsàaĐĐeptaieŶtàdeàpaƌtiĐipeƌàăàl'Ġtude.à 
CoŶĐeƌŶaŶtà leuƌsà atteŶtesà età leuƌsà ďesoiŶs,à laà ŵajoƌitĠà desà patieŶtsà dĠĐƌiǀaieŶtà Đoŵŵeà « iŵpoƌtaŶt »à ouà « tƌğs 
iŵpoƌtaŶt »à l’iŶstauƌatioŶàd’atelieƌsàpƌatiƋuesàpouƌà l’appƌeŶtissageàdeà laàgestioŶàdesàĠpistaǆis,à l’aĐĐğsàăàdesàŵĠdiasà
ƌelataŶtàl’aĐtualitĠàdaŶsàlaàMRO,àl’oƌgaŶisatioŶàdeàsessioŶsàdeàƌeŶĐoŶtƌesàaǀeĐàlesàpƌofessioŶŶels,àlaàŵiseàeŶàplaĐeàdeà
gƌoupesàdeàpaƌoleàouàdeàĐouƌsàthĠoƌiƋuesàetàuŶeàoptiŵisatioŶàdeàlaàdiffusioŶàdesàfiĐhesàpƌatiƋuesàdĠjăàeǆistaŶtes... 
Loƌsà deà l'ĠǀaluatioŶà desà ĐoŶŶaissaŶĐesà ǀis-ă-ǀisà deà laà ŵaladie,à lesà sigŶesà suiǀaŶtsà ĠtaieŶtà ĐitĠs:à Ġpistaǆisà ;ϵϴ%Ϳ,à
tĠlaŶgieĐtasiesà ;ϯϲ%Ϳ,àMáVà ;Ϯϯ%Ϳàetà saigŶeŵeŶtsàdigestifsà ;ϳ%Ϳ.àViŶgt-ĐiŶƋàpouƌĐeŶtàdesàpatieŶtsàŶeà ĐoŶŶaissaieŶtà
pasàleuƌàstatutàŵutatioŶŶelàetàϯϵ%àŶeàpouǀaieŶtàĐiteƌàauĐuŶàtƌaiteŵeŶtàdeàlaàMRO.àUŶeàŵajoƌitĠàdesàpatieŶtsà;ϳϰ%Ϳà
souffƌaitàƋuotidieŶŶeŵeŶtàd’ĠpistaǆisàetàϮ/ϯàŶeàŵaîtƌisaieŶtàpasàlesàŵĠthodesàdeàŵĠĐhageàŶasal.à 
IŶteƌƌogĠsàsuƌàleuƌàƋuotidieŶ,àϴϲ%àdesàpatieŶtsàdĠĐlaƌaieŶtàƌesseŶtiƌàauàŵoiŶsàuŶàdesàsǇŵptôŵesàsuiǀaŶts :àĠpistaǆisà
;ϳϰ%Ϳ,à asthĠŶieà ;ϭϰ%Ϳ,à dǇspŶĠeà ;ϳ%Ϳ,à saigŶeŵeŶtsà digestifsà ;Ϯ%Ϳ.à SoiǆaŶte-siǆà pouƌà ĐeŶtà ĠtaieŶtà liŵitĠsà daŶsà leuƌsà
aĐtiǀitĠs.à UŶà tieƌsà eǆpƌiŵaità desà diffiĐultĠsà daŶsà leuƌà ǀieà pƌiǀĠe.à Desà Ġpistaǆisà eŶà puďliĐà ;ϭϮ%Ϳà ouà loƌsà deà ƌelatioŶsà
iŶtiŵesà ;Ϯ%Ϳà ĠtaieŶtà ƌappoƌtĠs.à QuaƌaŶte-Ŷeufà pouƌà ĐeŶtà d’eŶtƌeà euǆà dĠĐƌiǀaieŶtà desà diffiĐultĠsà pƌofessioŶŶelles.à
Quatƌe-ǀiŶgt-Ŷeufàpouƌà ĐeŶtà desà paƌtiĐipaŶtsà Ŷ'aǀaieŶtà auĐuŶeàdiffiĐultĠà ăà ĠĐhaŶgeƌà aǀeĐà leuƌà faŵilleà ƋuaŶtà ăà leuƌà
pathologie.àUŶàƋuaƌtàdesàpatieŶtsà ƌesseŶtaieŶtàuŶeàsouffƌaŶĐeàpsǇĐhologiƋueà ;stƌess,àaŶǆiĠtĠ,àĐulpaďilitĠͿàaloƌsàƋueà
ϮϮ%à eǆpƌiŵaieŶtà desà diffiĐultĠsà eŶà ƌaisoŶà duà ŵaŶƋueà deà ĐoŶŶaissaŶĐesà deà leuƌà ŵĠdeĐiŶà tƌaitaŶtà ǀis-ă-ǀisà deà laà
pathologie.àLaàtƌiadeàĐliŶiƋueàĐoŵpƌeŶaŶtàĠpistaǆis-tĠlaŶgieĐtasies-MáVàĠtaitàstatistiƋueŵeŶtàliĠeàăàdesàĠĐueilsàdaŶsà
laàǀieàpƌiǀĠeà;ORàϲ,Ϭà΀ϭ,ϱ-Ϯϯ,ϲ΁,àp=àϬ,ϬϭͿ.àLeàphĠŶotǇpeàĐoŵpoƌtaŶtàĠpistaǆisàetàMáVàsaŶsàtĠlaŶgieĐtasiesàĠtaitàĐoƌƌĠlĠà
ăàdesàdiffiĐultĠsàƌelatioŶŶellesàaǀeĐàl'eŶtouƌageà;ORàϴ.ϳà΀ϭ.ϭ-ϴϬ.Ϯ΁,àp=àϬ.ϬϱͿ. 
 

CoŶĐlusioŶ : Cetteà Ġtudeà aà peƌŵisà d’appƌĠheŶdeƌà lesà atteŶtesà età lesà ďesoiŶsà desà patieŶts,à d’Ġtudieƌà leuƌsà
ĐoŶŶaissaŶĐesàăàpƌoposàdeàlaàŵaladieàetàd’eŶàappƌĠĐieƌàleàƌeteŶtisseŵeŶtàdaŶsàplusieuƌsàdoŵaiŶesàdeàlaàǀieàĐouƌaŶte.à
LesàĐoŵpĠteŶĐesàpƌatiƋuesàetàthĠoƌiƋuesàpaƌfoisàlaĐuŶaiƌesàsouligŶeŶtàlaàpƌĠseŶĐeàd’iŵpoƌtaŶtsàďesoiŶsàĠduĐatifsàetà
laàŶĠĐessitĠàdeàĐƌĠatioŶàd’uŶàpƌogƌaŵŵeàd’ĠduĐatioŶàthĠƌapeutiƋue.àLesàĐoŶtouƌsàthĠŵatiƋuesàd’uŶàtelàpƌogƌaŵŵeà
soŶtà iĐià ĐlaiƌeŵeŶtà posĠs :à atelieƌsà pƌatiƋuesà pouƌà l’appƌeŶtissageà deà laà gestioŶà desà Ġpistaǆis,à aĐĐğsà auǆà ŵĠdiasà
ƌelataŶtàl’aĐtualitĠàdaŶsàlaàMRO,àsessioŶsàdeàƌeŶĐoŶtƌesàaǀeĐàlesàpƌofessioŶŶels,àgƌoupesàdeàpaƌole,àĐouƌsàthĠoƌiƋues,à
optiŵisatioŶà deà laà diffusioŶà desà fiĐhesà pƌatiƋuesà eǆistaŶtes…à Coŵŵeà leà laissaieŶtà pƌĠsageƌà plusieuƌsà Ġtudes,à lesà
ŶoŵďƌeusesàdiffiĐultĠsàƌeŶĐoŶtƌĠesàauàƋuotidieŶàiŵpaĐteŶtàlaàƋualitĠàdeàǀieàCeàtƌaǀailàŵoŶtƌeàpouƌàlaàpƌeŵiğƌeàfoisàăà
l’ĠĐhelleà fƌaŶçaiseà l’eǆisteŶĐeàd’uŶà lieŶà statistiƋueàeŶtƌeà laà sĠǀĠƌitĠà deà l’eǆpƌessioŶàphĠŶotǇpiƋueàetà laàpƌĠseŶĐeàdeà
diffiĐultĠsà auà ƋuotidieŶ.à Lesà effoƌtsà pouƌà appƌĠheŶdeƌà auà ŵieuǆà laà ƋualitĠà deà ǀieà deà Đesà patieŶtsà seà pouƌsuiǀeŶtà
aĐtuelleŵeŶtàdaŶsàuŶeàĠtudeàpilotĠeàpaƌàleàĐeŶtƌeàŶatioŶalàdeàƌĠfĠƌeŶĐeàdeàlaàMRO.à 
 

àTITRE EN ANGLAIS : MultiĐeŶteƌà studǇà ofà theà eǆpeĐtatioŶsà aŶdà Ŷeedsà ofà patieŶtsà ǁithà heƌeditaƌǇà heŵoƌƌhagiĐà
telaŶgieĐtasia 
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