)
S
=

ion médicale conti

Format

Annales de dermatologie et de vénéréologie (2014) 141, 56—67

Disponible en ligne sur

ScienceDirect
www.sciencedirect.com

L. {— .
= dérmatologie

Elsevier Masson France

EM|consulte

www.em-consulte.com

CLINIQUE

Les malformations cutanées vasculaires non @cIossMaﬂ(

syndromiques

Non-syndromic cutaneous vascular malformations

M. Barreau®, A. Dompmartin

Service de dermatologie, université Caen Basse-Normandie, CHRU, avenue
Georges-Clemenceau, 14033 Caen cedex, France

Recu le 14 juillet 2013 ; accepté le 23 octobre 2013
Disponible sur Internet le 8 décembre 2013

Introduction

Les malformations vasculaires sont des anomalies du déve-
loppement des vaisseaux pendant la vie intra-utérine. Ces
malformations congénitales atteignent environ 0,3a0,5% de
la population [1]. Elles sont parfois découvertes plus tardi-
vement car elles évoluent au cours de la vie, sous [’action de
divers facteurs (modifications hormonales, traumatisme. . .).
La plupart d’entre elles sont sporadiques mais certaines sont
transmises génétiquement [2].

Une classification établie par Mulliken et Glowacki en
1982 et validée par U’ISSVA (International Society for the
Study of Vascular Anomalies) en 1996, sépare les malforma-
tions vasculaires des tumeurs vasculaires (essentiellement
les hémangiomes). Histologiquement, les malformations
sont constituées de vaisseaux larges et tortueux sans pro-
lifération cellulaire [3]. Elles sont classées en fonction
du type de vaisseau atteint: artériel, veineux, capillaire,
lymphatique. Les malformations peuvent étre mixtes et
leur dénomination dépend du type de vaisseau impli-
qué (capillaro-veineux, capillaro-lymphatico-veineux. . .). La
classification clinico-radiologique et histo-pathologique de
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I’ISSVA est indispensable pour le diagnostic et la prise en
charge de ces patients [4,5] (Tableau 1).

L’examen clinique recueille des items fondamentaux qui
permettent de suspecter le diagnostic dans la plupart des
cas (Tableau 2): couleur (bleu, rose, rouge, violet), aspect
(plat, surélevé, vésiculeux, hyperkératosique), taille, distri-
bution (uni ou multifocale), localisation, palpation (ferme,
compressible, présence d’un thrill, variation en fonction de
la position proclive ou déclive), température locale (chaude
ou normale), douleur et enfin auscultation (souffle) [6].

Les examens complémentaires utiles sont peu nombreux.
L’échographie-doppler permet de différencier deux grands
groupes : les malformations a haut et a bas débit. L’'IRM
visualise la taille, la localisation et les connexions avec les
structures voisines.

Ces malformations vasculaires peuvent étre iso-
lées ou peuvent faire partie des syndromes (Maffucci,
Klippel—Trenaunay, Parkes—Weber...). Nous avons choisi
de n’aborder ici que les malformations vasculaires non
syndromiques.

Malformations a haut débit
Malformations artério-veineuses (MAV)

Les malformations a haut débit sont essentiellement
représentées par les malformations artério-veineuses (MAV)
et plus rarement par les fistules artério-veineuses (FAV).
Les premiéres sont des lésions vasculaires a flux rapide
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Tableau 1 Classification de U’International Society for
the Study of Vascular Anomalies (ISSVA).

Tumeurs vasculaires Malformations vasculaires

Hémangiome infantile Flux lent

Hémangiomes Capillaire: CM,
congénitaux (RICH, télangiectasie,
NICH) angiokératome
Angiome en touffes Veineux : VM, GVM, VMCM,
Hémangioendothéliome syndrome de Bean et
kaposiforme Maffucci
Hémangioendothéliome Lymphatique : LM,
a cellules fusiformes lymphcedeme

Flux rapide

Artério-veineux : AVM, AVF
Malformations combinées

RICH: rapidly involuting congenital hemangioma; NICH:
non-involuting congenital hemangioma; CM: capillary mal-
formation; VM: venous malformation; GVM: glomuvenous
malformation; VMCM: cutaneomucosal venous malforma-
tion; LM: lymphatic malformation; AVM: arteriovenous
malformation; AVF : arteriovenous fistula.

composées de vaisseaux dysmorphiques reliés au sein d’un
«nidus » sans l"intermédiaire de capillaires. Le nidus est un
amas d’artérioles nourriciéres et de veinules de drainage
directement connectées entre elles et réalisant des shunts
multiples. La FAV, d’origine traumatique, est plus simple
sans nidus avec un shunt direct artére-veine [7].

Les MAV se développent précocement durant la vie
foetale, mais seulement 50% d’entre elles vont étre recon-
nues dés la naissance et les autres se réveleront plus
tardivement aprés un traumatisme ou lors de la puberté [7].
Leur localisation préférentielle est la région téte et cou dans
70% des cas [8].

Les MAV surviennent avec une fréquence égale dans les
deux sexes. La classification de Schobinger (Tableau 3) a
permis de décrire 4stades. Le premier correspond a une
phase asymptomatique de quiescence, qui s’étend géné-
ralement de la naissance a ’adolescence [8,9] (Fig. 1a).
La lésion est alors inapparente ou confondue avec une

Tableau 2 Examen clinique des malformations vasculaires.

malformation capillaire ou un hémangiome infantile invo-
lutif. Puis, viennent la phase d’expansion (Fig. 1b), ou
la macule érythémateuse progresse, déformant les tégu-
ments, et la phase de destruction (Fig. 1c) avec apparition
d’ulcérations, de nécroses et de saignements. Enfin, le der-
nier stade est celui de U'insuffisance cardiaque secondaire
a Uaccroissement du débit de cette malformation. Les MAV
peuvent subir des poussées évolutives pendant la puberté,
au cours d’un traitement hormonal, d’une grossesse, d’un
traumatisme local ou lors d’un traitement incomplet (exci-
sion partielle, embolisation incompléte ou traitement par
laser) [8].

Histologiquement, les MAV sont constituées d’artéres dis-
tendues et de veines ayant une musculature épaissie [3].

L’étiopathogénie de la plupart des MAV est incon-
nue. Elles apparaissent presque toutes sporadiques [1].
Cependant, une prédisposition génétique a été identifiée
lorsqu’elles font partie de 2maladies: Capillary Malfor-
mation-Arterio-Venous Malformation (CM-AVM), télangiecta-
sies héréditaires hémorragiques ou maladie de Rendu-Osler-
Weber (THH).

Le diagnostic de malformation artério-veineuse est
d’abord clinique ; I’échographie-doppler et |’angio-IRM sont
des examens nécessaires pour confirmer le diagnostic,
évaluer l’étendue et cibler les vaisseaux atteints. Cette
anomalie a haut débit n’entraine pas de phénomene de
thrombose au sein de la malformation. Le dosage des D-
Dimeres et le bilan de coagulation sont donc normaux chez
ces patients [6]. L’échographie-doppler est le premier exa-
men a proposer car simple, non invasif et tres contributif.
Il confirme la présence d’une anomalie vasculaire a haut
débit. L’IRM montre la taille et les connexions avec les
structures voisines. Enfin, l’artériographie n’est pas indis-
pensable dans la majorité des cas mais elle est réalisée
en préopératoire pour mieux visualiser afférences, nidus et
efférences de la malformation.

Diagnostic différentiel des malformations
artério-veineuses

Il se pose a la naissance avec un hémangiome congénital,
un fibrosarcome congénital ou une autre tumeur maligne.
Lorsque la lésion grossit rapidement aprés la naissance,

Malformation Malformation Malformation Malformation
artério-veineuse veineuse capillaire lymphatique
Couleur Rose-rouge Bleu-violet Rose, rouge a violet Peau normale
GVM: rouge puis
noir-bleu
Aspect Plat, surélevé Plat, surélevé Plat, Kyste rénitent,
hyperkératosique plaque vésiculeuse
Température Chaude Normale Normale Normale
Palpation Thrill Compressible Normale Ferme, non
GVM: ferme compressible
douloureuse
Auscultation Souffle Absence de souffle Absence de souffle Absence de souffle

GVM = malformation glomuveineuse.
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Tableau 3 Classification de Schobinger.

Peau rosée-rouge + Extension,

Palpation: déformation des
Chaleur locale téguments
augmentée Veines de drainage
Battement, apparentes
frémissement Souffle a

Doppler: ’auscultation
Hypervascularisation

Shunts

artério-veineux

débutants

+ Nécroses,
ulcérations,
hémorragies
douleurs

+ Signes d’insuffisance
cardiaque

le diagnostic d’hémangiome infantile peut également étre
évoqué. Dans certaines localisations, les diagnostics de
lupus tumidus ou de sarcoidose du nez peuvent se poser.
En pratique, ’analyse séméiologique rigoureuse de la lésion
permet d’écarter ces diagnostics.

Les malformations a haut débit sont des anomalies vascu-
laires dangereuses qui s’aggravent avec le temps, entrainant
des destructions locales et un risque de saignement qui peut
étre mortel. Une prise en charge et un suivi régulier par
une équipe interdisciplinaire spécialisée sont indispensables
pour dépister et traiter les patients. Le traitement des

[S

Figure 1.

MAV nécessite une obstruction des afférences artérielles par
embolisation suivie d’une exérése chirurgicale compléete du
nidus. L’embolisation ou la ponction directe du nidus doivent
neutraliser compléetement U’épicentre de la malformation
pour éviter le recrutement de collatérales et la reprise évo-
lutive de la malformation [1]. Lexérése d’une MAV stade 1 se
discute en fonction des possibilités d’exérése compléte et,
dans la plupart des cas l’abstention thérapeutique et la pré-
vention de I’évolutivité sont d’abord proposées (Tableau 4).
L'exérese chirurgicale d’'une MAV devant étre large afin
d’emporter U'ensemble du nidus, elle est souvent suivie

Les malformations artério-veineuses (MAV): a: stade de quiescence; b: stade d’expansion; c: stade de destruction.
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d’une reconstruction par des lambeaux [10]. Les malforma-
tions a haut débit non accessibles a I’embolisation et a la
chirurgie peuvent bénéficier d’autres traitements en cours
d’évaluation : anti-angiogéniques dont les inhibiteurs m-Tor
(rapamycine) ou le thalidomide, et dans certains centres la
photothérapie dynamique interstitielle [11—13].

Malformations a bas débit
Malformations veineuses (MV)

Les MV sont les malformations vasculaires les plus fré-
quemment adressées aux centres spécialisés [14]. Elles
surviennent le plus souvent de maniére sporadique (94 %),
mais 6% d’entre elles sont transmises génétiquement (les
malformations veineuses mucocutanées : CM-VM (1 %), et les
malformations glomuveineuses: GVM (5%)) (Tableau 5). Le
sex-ratio est égal a 1 [14]. La pénétrance varie avec l’age
et atteint son maximum vers l’age de 20ans: 87 % pour les
CM-VM et 92 % pour les GVM.

Les MV sont unifocales et plus rarement multifocales.
Elles ne sont parfois pas visualisées dés la naissance
mais elles vont se révéler entre ’enfance et la puberté
lorsqu’elles vont évoluer. Ces lésions ne régressent jamais
et vont grossir progressivement au cours de la vie [15]. Il
s’agit de masses molles de taille variable parfois trés volu-
mineuses, bleutées, compressibles, non chaudes, sans thrill,
augmentant de volume en position proclive et diminuant en
position déclive (manceuvre de Valsalva) (Fig. 2a—e). Les MV
concernent classiquement le tissu cutané, sous-cutané et
les muqueuses buccales, génitales et oculaires, mais elles
peuvent également s’étendre dans le tissu musculaire et
les articulations [7]. Les formes profondes peuvent étre
longtemps méconnues et se révéler tardivement par des
douleurs, un cedéme ou une impotence fonctionnelle [16].

Tableau 4 Les malformations artério-veineuses: a
retenir.

Possible dés la naissance
mais parfois découverte
apres la puberté
Traitements hormonaux et
traumatismes

Diagnostic

Facteur de progression

Evolution Destruction tissulaire,
hémorragies, insuffisance
cardiaque

Etiologie Sporadique, mais

prédisposition génétique
possible (HHT, CM-AVM)
Multidisciplinaire, difficile
Abstention
Embolisation-exérése du
nidus

Traitement médical
anti-angiogénique

Prise en charge

HHT: hereditary hemorrhagic telangiectasia; CM-AVM:

capillary malformation-arteriovenous malformation.

Histologiquement, les MV sont constituées de vaisseaux
distendus avec un déficit en cellules musculaires lisses et un
endothélium vasculaire plat [3].

Sur le plan étiopathogénique, 50% des MV sporadiques
sont secondaires a une mutation somatique (au sein
des lésions) du géne TEK codant pour le récepteur de
’angiopoiétine TIE2 spécifique des cellules endothéliales
vasculaires [17]. Par contre, les malformations veineuses
mucocutanées multiples familiales appelées «venous mal-
formation cutaneomucosal» (CM-VM) dans la classification
de U'ISSVA sont liées a des mutations germinales de ce méme
géne. Cependant, bien que situés sur un géne identique,
les locus de mutation sont différents dans les lésions spo-
radiques et héréditaires. La mutation héréditaire la plus
commune (R849W) n’a en effet jamais été observée dans
les lésions de MV sporadiques (L914F).

Le diagnostic d’anomalie veineuse est clinique mais il est
confirmé par ’échographie-doppler qui permet de poser le
diagnostic de malformation a bas débit et I'IRM qui pré-
cise la localisation et l’étendue [18—20]. Une radiographie
standard permet aussi de visualiser des phlébolithes cal-
cifiés dans la malformation, témoins des phénomeénes de
thrombose en son sein. Un bilan de coagulation (D-Diméres
et fibrinogéne) est indispensable afin de rechercher une
coagulopathie intravasculaire localisée (CIVL) sous-jacente,
qui est présente chez environ 50% des patients souffrant
de MV [6,21]. L’élévation des D-Dimeéres est spécifique des
malformations veineuses (96 % des cas) mais peu sensible
(45 % des MV, préférentiellement les lésions étendues avec
atteinte musculaire et/ou contenant des phlébolithes) [20].
Les anomalies de la coagulation au sein de MV ont été
initialement décrites et baptisées CIVL par Enjolras et al.
dans les MV étendues des membres [16]. En 2008, une
étude multicentrique a précisé que cette CIVL touchait
toutes les MV mais les CIVL graves (D-Dimeres > 1000 ng/mL
et une baisse du fibrinogene sanguin) étaient souvent ren-
contrées au cours de MV étendues et/ou profondes des
membres [21]. La consommation des facteurs de la coagu-
lation est secondaire a une thrombose chronique au sein
de la malformation. Ces patients sont a risque de déve-
lopper une hypertension artérielle pulmonaire et un coeur
pulmonaire chronique [22]. La CIVL peut se transformer en
coagulation intravasculaire disséminée (CIVD) avec risque
hémorragique dans les suites d’un geste chirurgical ou
interventionnel.

La complication essentielle des MV est la douleur, qui
est secondaire soit a la formation de thrombus soit a
’augmentation du volume de la malformation [6,21]. Les
autres complications des MV étendues dépendent de leur
localisation: obstruction des voies aériennes, croissance
anormale d’un membre, probléme de dentition, anémie
avec saignements occultes digestifs, etc.

Le diagnostic différentiel des MV se pose avec d’autres
lésions bleues. Parmi les lésions non vasculaires, on
peut citer les lésions mélanocytaires bleues localisées
ou en nappes (tache mongoloide, naevus de Ota ou de
Ito). D’autres anomalies vasculaires sous-cutanées comme
’hémangiome infantile sous-cutané pur et la malforma-
tion lymphatique ou lymphatico-veineuse peuvent mimer
une MV. L’échographie-doppler montre des flux rapides dans
’hémangiome et des cavités kystiques dans ’anomalie lym-
phatique. Enfin, a la lisiere du cuir chevelu, le diagnostic
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Tableau 5 Les malformations veineuses: a retenir.

VM VMCM

GVM

Localisation 50% téte et cou

Extrémités, muqueuses

70% extrémités

Couleur Bleu-violet Bleu Rouge-violet
Aspect Plat-surélevé Surélevé en dome Suréleve,
En plaque
Hyperkératosique
Nombre et taille Unique, large Multiples, Multiples

Petites (moins de 5cm de
diamétre)

Palpation Compressibles, Phlébolithes
Association Coagulopathie =
Radiologie Phlébolithes —

Tissus atteints Extension profonde fréquente

Compressibles

Cutané et sous-cutané

Non compressibles,
douloureuses

Cutané et sous-cutané

Plus rarement : muscles, tissu
gastrointestinal, poumons,
cerveau

Histologie Veines a parois minces
Génétique Sporadique
Cause Mutations somatiques du

geéne TEK codant pour TIE2
(50%)

Veines a parois minces
Autosomique dominant
Mutations germinales
provoquant un gain de
fonction de TIE2

Cellules glomiques
Autosomique dominant
Mutation du géne de la
glomuline (perte de fonction)

VM: venous malformation; VMCM: cutaneomucosal venous malformation; GVM: glomuvenous malformation.

entre MV et sinus péricranii peut étre difficile. L’IRM mon-
trera le plus souvent dans ce dernier cas, un drainage dans
le sinus longitudinal supérieur.

La prise en charge des MV est multidisciplinaire. Le trai-
tement complet de la lésion est rarement possible car les
malformations sont souvent étendues et la zone atteinte
peut étre plus grande que la lésion visible. Il s’agit de lésions
bénignes et le but du traitement est de soulager la géne
fonctionnelle et esthétique du patient. Le premier temps
thérapeutique, lorsqu’il est possible (MV des membres), est
la compression veineuse qui permet de diminuer les dou-
leurs et les risques de thrombose. Lorsque la compression
n’est pas possible ou non efficace, si les D-Dimeres sont
élevés, des doses faibles d’héparine de bas poids molé-
culaire (HBPM) peuvent étre proposées (100 antiXa/kg par
jour pendant 20 jours par voie sous-cutanée) et sont trés
efficaces sur la douleur. La durée du traitement n’est pas
codifiée : 20 jours voire plus si la douleur récidive. S’il existe
une CIVL séveére, ce traitement est impératif quelques jours
avant tout geste chirurgical ou interventionnel en poursui-
vant environ 10 jours aprés le geste [21]. Une surveillance
hématologique classique de la numération plaquettaire et
un dosage des D-Dimeéres sont effectués pendant le trai-
tement. Cette proposition de traitement est fondée sur
’expérience clinique sans étude randomisée. L’élaboration
d’un protocole précis est impossible. En pratique clinique,
il est noté qu’il existe une efficacité différente sur la
douleur et la CIVL en fonction du type d’HBPM utilisé.
L’énoxaparine semble étre ’HBPM la plus efficace et la
plus slire mais aucune recommandation ne peut actuelle-
ment étre donnée. Un chiffre de D-Diméres>1000ng/mL
associé a une baisse du fibrinogéne est considéré comme
une CIVL sévére avec un risque hémorragique important

qui rend alors un geste chirurgical ou interventionnel a
risque de saignements souvent difficilement contrdlables
[23]. Lutilisation d’anti-inflammatoires non stéroidiens est
aussi efficace pour calmer les douleurs en relais de ’HBPM,
notamment lorsque le malade se lasse des injections sous-
cutanées [23]. Lutilisation des nouveaux anticoagulants
oraux est en réflexion dans cette pathologie.

Pour diminuer le volume des MV, ’excision chirurgicale
et/ou la sclérothérapie peuvent étre proposées. L’exérese
chirurgicale est réservée aux lésions de petite taille pou-
vant étre retirées en totalité. L’exérese incompléte entraine
une récidive a partir de la zone laissée en place mais elle
permet parfois d’aider certains patients ayant un préjudice
esthétique ou fonctionnel important. La sclérothérapie est
le traitement de choix pour diminuer le volume de la mal-
formation [24]. Elle correspond a l’injection d’un produit
sclérosant au sein de la MV. Elle n’entraine pas de cica-
trice visible et peut étre répétée. La sclérose se réalise dans
un service de radiologie interventionnelle, sous anesthésie
générale ou locorégionale selon la taille et la localisation
de la lésion. La malformation est ponctionnée directement
avec un produit de contraste hydrosoluble qui permet de
réaliser une phlébographie visualisant la malformation et
les veines de drainage périphériques avant d’injecter le
produit sclérosant [25]. Le meilleur agent sclérosant est
’alcool mais il est dangereux en raison de son caractére
trés liquide et diffusible rendant nécessaire ’emploi de
doses élevées parfois toxiques. D’autres produits sclérosants
sont utilisés, tels que ’atoxysclérol ou la bléomycine. Un
nouvel agent alcoolique gélifié associant alcool et éthyl-
cellulose est maintenant sur le marché (Sclérogel®). Cet
alcool gélifié doté d’une haute viscosité reste au sein de
la malformation, permettant d’utiliser de trés faibles doses
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Figure 2.

Malformations veineuses (MV) sporadiques: a: MV préauriculaire ; b : MV préauriculaire — IRM (fléche) ; c: MV étendue linguale,

jugale, temporomandibulaire ; d : MV d’une main; e: MV palpébro-frontale.

d’alcool. De plus, 'injection concomitante de Lipiodol®,
produit de contraste liposoluble, visualise la zone traitée
pendant 24 heures [23,26].

Malformations veineuses cutanéomuqueuses
(CM-VM)

Il s’agit de lésions multifocales, de petites tailles, bleu-
tées, localisées sur la peau, les muqueuses et pouvant plus
rarement atteindre le tissu musculaire, le tractus gastroin-
testinal, les poumons et le cerveau [15,27,28]. Elles sont
généralement asymptomatiques. Ces MV se transmettent

sur un mode autosomique dominant, avec une haute
pénétrance. La mutation germinale R849W (substitution
Arg849-Trp) sur le géne TIE2/TEK est la plus fréquemment
en cause (60 % des cas) [27,28].

Malformations glomuveineuses (GVM)

Les GVM sont des formes rares d’anomalies veineuses
(5%) qui se distinguent par certains caractéres clinico-
histologiques.

Les GVM sont des lésions bleues foncées a violettes,
parfois hyperkératosiques, multifocales, de petite taille,

Formation médicale continue




)
S
=

ion médicale conti

Format

62

M. Barreau, A. Dompmartin

Figure 3. Malformations glomuveineuses (GVM).

et douloureuses a la pression. Elles sont papulonodulaires
ou en plaque (Fig. 3). De nouvelles lésions peuvent appa-
raitre au cours des années. Contrairement aux MV, elles sont
de consistance ferme, moins compressibles et se localisent
surtout dans le tissu cutané et sous-cutané sans envahir
les structures adjacentes. Elles touchent fréquemment les
extrémités mais rarement les muqueuses [15].

Histologiquement, les GVM ont des lumiéres vasculaires
entourées de cellules glomiques rondes qui correspondent
a des cellules musculaires lisses anormales vimentine et
actine positive [3].

Il s’agit de malformations héréditaires dans 64% des
cas, transmises sur le mode autosomique dominant [15,29].
Les GVM sont liées a une mutation avec perte de fonc-
tion du géne glomuline, localisé en 1p21-22. Il n’y a pas
de lien entre le locus de la mutation et le phénotype de
la maladie. Une observation récemment publiée a mon-
tré la présence d’une 2¢ mutation somatique au sein des
lésions [30]. La coexistence d’une mutation germinale et
d’une mutation somatique peut expliquer U’hétérogénéité
phénotypique (variabilité inter et intra-familiale) ainsi que
le caractere multifocal des lésions et semble aussi mon-
trer que la maladie ne s’exprime que lorsque le gene est
complétement inhibé.

L’ échographie-doppler confirme le diagnostic d’anomalie
vasculaire a bas débit et U'IRM permet de voir la taille et
’extension de la lésion. Contrairement aux MV, il n’existe
pas de coagulopathie associée, le taux de D-Diméres est
normal et il n’y a pas de formation de phlébolithes [23].

La prise en charge des GVM est un peu différente des
autres MV. La compression est mal supportée et douloureuse.
La sclérothérapie n’est pas trés efficace dans ces malforma-
tions fermes et U’exérése chirurgicale est le traitement le
plus efficace lorsqu’elle est réalisable (plus difficile dans les
formes en plaques) [15,31].

Malformations capillaires (MC)

Elles surviennent, généralement de maniére sporadique,
chez trois enfants sur 1000 avec un sex-ratio proche de 1
[32] (Tableau 6).

Elles sont présentes dés la naissance sous la forme de
macules non douloureuses dont la couleur varie du rose

Tableau 6 Les malformations capillaires: a retenir.

Diagnostic Macules rosées a rouges,
congénitales

Evolution Deviennent plus foncées
S’épaississent en vieillissant

Etiologie Sporadiques mais prédisposition

génétique possible (CM-AVM)
Peuvent s’intégrer dans des
syndromes (Sturge—Weber,
Klippel—Trenaunay.)

Laser

Traitement anti-angiogénique
PDT

Maquillage correcteur

Prise en charge

CM-AVM: capillary malformation-arteriovenous malformation.

pale au violet. La peau, le tissu cellulaire sous-cutané et
les muqueuses peuvent étre atteints. La chaleur cutanée
est normale, il n’y a pas de souffle ni de thrill. Unique
ou multiples, elles sont de taille variable et de localisa-
tion ubiquitaire mais 50% se localisent sur la face dans
3territoires: V1 (front et paupiére supérieure), V2 (pau-
piére inférieure et lévre supérieure) et V3 (lévre inférieure
et menton) (Fig. 4a et b). Elles sont isolées ou associées

Figure 4. Malformations capillaires (MC): a: MC dans le terri-
toire du V1; b: MC «vieillie » dans le territoire du V3 bilatéral, avec
hypertrophie des parties molles et nodules cutanés.
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Figure 5.

Capillary malformation-arteriovenous malformation: a et b : malformations capillaires de petite taille chez un nouveau-né; c

et d: malformations capillaires interdigitale et malformations artério-veineuses labiale chez sa mere.

a d’autres malformations vasculaires. Elles peuvent égale-
ment faire partie de syndromes complexes [33]. Lorsqu’elles
sont familiales, les MC sont présentes dés la naissance et se
multiplient sous forme de macules de petite taille, rosées et
de forme ovale ou ronde souvent entourées d’un halo blanc.
Ces MC génétiquement transmises rentrant dans le tableau
de CM-AVM, sont associées a des MAV, a des FAV ou a un
syndrome de Parkes—Weber chez environ 20% des familles
concernées [34—36] (Fig. 5a—d).

En vieillissant, les MC ne régressent pas et peuvent
devenir plus foncées, plus violacées, plus épaisses, voire
hyperkératosiques. Une hypertrophie des parties molles en
regard, ainsi que des granulomes pyogéniques peuvent appa-
raitre.

L’analyse histologique montre une dilation des vaisseaux
capillaires du derme papillaire et réticulaire associée ou
non a une augmentation du nombre de capillaires normaux.
Les cellules endothéliales vasculaires sont plates avec une
positivité des marqueurs facteur VIl et fibronectine mais
une faible positivité de la protéine S100, qui traduit une
innervation anormale [32].

Le développement des MC faciales est probablement
secondaire a une expansion de cellules anormales issues
de la créte neurale. Dans les années 1980—1990, certains

auteurs ont émis U"hypothése qu’une altération dans la
neuromodulation des flux sanguins était en cause dans la
formation des MC [37,38]. Plus récemment, une mutation
somatique activatrice GNAQ a été décrite dans les malfor-
mations capillaires sporadiques, mais également chez des
patients présentant un syndrome de Sturge-Weber. La muta-
tion somatique interviendrait tardivement dans les cellules
endothéliales vasculaires au cours des MC sporadiques ; et
serait plus précoce chez les patients atteints de Sturge-
Weber expliquant le phénotype syndromique [39].

Diagnostic différentiel des malformations
capillaires

Toutes les macules érythémateuses ne sont pas des MC. A
la naissance, un hémangiome infantile peut simuler une MC
et au cours du premier mois, celui-ci prolifere, permettant
de redresser le diagnostic. La coloration rosée fluctuante
ou «blush» d’une MAV stade 1peut simuler une MC mais
il existe alors une augmentation de la chaleur cutanée et
dés le moindre doute, |’échographie-doppler permet de dif-
férencier les malformations a haut et a bas débit. Il faut
également différencier des malformations capillaires, les
macules vasculaires rosées a érythémateuses présentes chez
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42 % des enfants a peau blanche. Elles siégent sur la zone
centro-faciale (glabelle, sourcils, lévre supérieure, nez), et
disparaissent entre 1 et 4ans (Fig. 6). La tache vasculaire de
’occiput appelée «navus de Unna» ne disparait pas.

La prise en charge d’une MC nécessite d’avoir
répondu a plusieurs questions: ai-je éliminé le diagnostic
d’hémangiome infantile ou de malformation a haut débit?
Cette MC est-elle isolée ou associée a un syndrome qu’il
faudra prendre en charge dans sa globalité? Sur le plan
thérapeutique, le camouflage par maquillage peut aider le
malade psychologiquement. Le traitement par laser vas-
culaire (colorant pulsé) est le traitement de référence
des malformations capillaires. Il a une longueur d’onde
ciblant ’hémoglobine (585 nm) avec des impacts tres courts
(400 ms) permettant de limiter les risques cicatriciels et
donc de multiplier les séances. Ce traitement est doulou-
reux et doit étre fait sous anesthésie locale, locorégionale
ou générale. Plusieurs passages espacés de 2a 3 mois sont
nécessaires pour obtenir un palissement satisfaisant. Le
traitement peut étre commencé des les premiers mois de
vie. Un traitement précoce ne permet pas de réduire le
nombre de séances nécessaires mais il permet d’éviter les
complications tardives telles que ’apparition de nodules
ou de granulomes [40,41]. Les résultats sont meilleurs
dans la région cervico-faciale que sur les membres. Envi-
ron 50% des malformations capillaires traitée par laser
sont plus foncées 3a 4ans apres 'arrét des séances car
les vaisseaux plus profonds n’ont pas été détruits lors
des séances. Pour prévenir le risque de revascularisation,
certaines équipes évaluent Uintérét d’adjoindre un inhi-
biteur de l’angiogenése: ’imiquimod topique [42,43] ou
la rapamycine (inhibiteur m-TOR) en traitement local ou
systémique [44,45]. La photothérapie dynamique est un trai-
tement efficace selon certaines équipes chinoises [46].

Malformations lymphatiques (ML)

Les malformations lymphatiques regroupent ce qui était
autrefois appelé lymphangiome et lymphoedeme. Elles
résultent d’anomalies du développement du systéme lym-
phatique (Tableau 7). Elles peuvent étre macro- ou micro-
kystiques remplies d’un liquide lymphatique fluide. Il faut
les différencier des lymphoedémes qui correspondent a un
cedéme d’une partie du corps, secondaire a l’accumulation
de liquide lymphatique dans le tissu conjonctif, le plus sou-
vent en lien avec une aplasie du systéme de drainage. On
distingue les lymphoedémes congénitaux présents dés la
naissance ou dans les premiers mois de vie, et les lymphce-
démes a révélation plus tardive apres la puberté. Ils sont iso-
lés ou font partie du tableau clinique d’un syndrome [47,48].

Les ML macro- et microkystiques se présentent sous la
forme de tuméfactions volumineuses rénitentes, avec une
couleur de peau et une chaleur normales. Les macrokystes
peuvent étre dépistés in utero dés le premier trimestre de la
grossesse par une échographie mais la plupart des malforma-
tions lymphatiques sont diagnostiquées aprés la naissance
dans les 2 premiéres années de vie. Les macrokystes sont
souvent localisés au niveau de la téte et du cou, la paroi
thoracique et les aisselles (Fig. 7). Les lésions microkys-
tiques sont des plaques de microkystes cutanés translucides
couleur peau normale ou parfois violets lorsque des hémor-
ragies intrakystiques surviennent. Les lésions siégent sur les

S

Figure 6.  Macules vasculaires rosées de type « navus flammeus ».

e ;
e .

Figure 7.

Malformation lymphatique (ML) macrokystique.

racines des membres supérieurs, le thorax et les muqueuses
(buccale et génitale) [7] (Fig. 8a—c). Les lésions deviennent
parfois hyperkératosiques avec un aspect verrugueux.
Histologiquement, les ML sont caractérisées par des vais-
seaux lymphatiques dilatés avec un endothélium plat [3]. Il

Tableau 7 Les malformations lymphatiques et lym-
phoedémes : a retenir.

Lésion macrokystique ou plaque
microkystique

Oedeme blanc mou dépressible du
lymphcedéme

Poussées inflammatoires et
infectieuses

Hyperkératose

Sporadiques

Certains lymphoedémes primaires :
transmission autosomique
dominante ou récessive
Sclérothérapie et/ou chirurgie
d’exérése compléte si possible
Prévention des infections,
compression

Diagnostic

Evolution

Etiologie

Prise en charge
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Figure 8.
associée a une MV et une MC.

n’y a pas de cellule sanguine dans les vaisseaux sauf en cas
de saignement intrakystique ou si la malformation est mixte
lymphatico-veineuse.

Les ML sont généralement sporadiques.

L’examen échographique révelera la nature micro- ou
macrokystique de la lésion. L'imagerie par résonance
magnétique est U'examen de référence pour apprécier
I’extension de la malformation. Elle est plus difficile
d’interprétation dans les formes microkystiques superfi-
cielles.

Les ML grandissent avec la croissance de l’enfant. Elles
subissent des poussées inflammatoires et infectieuses qui
peuvent entrainer une sclérose post-inflammatoire et dimi-
nuer le volume des kystes. Selon leur localisation, elles
peuvent se compliquer d’obstruction des voies aériennes et
aérodigestives supérieures, de ptosis, de cataracte, de stra-
bisme ou de diplopie [49,50]. Une hypertrophie osseuse peut
également étre observée dans les formes de la téte et du
cou ou dans la cavité buccale (hypertrophie mandibulaire)
[51]. Les ML abdominales peuvent étre source de douleurs
et distension [52,53].

Les diagnostics différentiels des malformations
lymphatiques
La découverte d’une ML microkystique sous la forme de vési-
cules regroupées peut simuler une poussée d’herpés. Les
ML macrokystiques peuvent poser un probléme diagnostique
avec un sarcome ou un tératome en raison de l'importance
du volume de la malformation. Enfin, il faut aussi recon-
naitre les lymphangiectasies associées a une maladie de
Crohn.

Le traitement des poussées inflammatoires peut s’avérer
difficile surtout lorsqu’elles sont fréquentes. Dans la plupart

Malformations lymphatiques (ML) microkystiques: a: ML linguale; b: ML thoracique récidivant apres exérese ; c: ML du pied

des cas, 'antibiothérapie générale est efficace. Néanmoins,
la prise d’AINS et/ou d’antalgiques peut étre utile [1]. Les
ML macrokystiques sont traitées par aspiration du liquide
lymphatique suivie d’une injection intrakystique d’un pro-
duit sclérosant. Ont été utilisés ’alcool absolu, ’alcool
gélifié, ’'OK432 (Picibanil® extrait bactérien de Streptococ-
cus pyogenes), la doxycycline et la bléomycine [54—56].
Ce geste entraine localement une inflammation, un cedéme
et une sclérose post-inflammatoire. L’exérése chirurgicale
de certaines lésions est envisageable en fonction de leur
taille et de leur localisation. Ainsi, certains macrokystes
sont accessibles a une chirurgie d’exérése compléte, alors
qu’elle est rarement réalisable pour les malformations a
microkystiques, dont les limites sont difficiles a distin-
guer du tissu sain avoisinant [57]. Une exérése incompléte
entraine une récidive a partir de la malformation laissée
en place. En pratique, le traitement des ML microkystiques
est trés décevant contrairement aux lésions macrokystiques
qui sont souvent traitées efficacement par une chirurgie
d’exérese ou une sclérose [58]. Le laser CO, est aussi parfois
utilisé, surtout dans les cas inopérables et/ou pour traiter
des lésions superficielles [59,60]. Le sildénafil, un inhibiteur
de la phosphodiestérase 5, a plus récemment montré son
étonnante efficacité dans 3 cas de malformations lympha-
tiques étendues. L’évaluation de ce traitement est en cours
sur un plus grand nombre de patients [61].

Conclusion

La prise en charge des malformations vasculaires doit
étre réalisée par une équipe interdisciplinaire comprenant
dermatologues, radiologues interventionnels, chirurgiens,
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pédiatres et hématologues. Un examen clinique précis per-
met de faire le diagnostic et de différencier les anomalies
vasculaires a haut et bas débit. Les examens d’imagerie
ne sont utiles que lorsqu’un traitement est envisagé. Les
anomalies de la coagulation observées dans certaines mal-
formations vasculaires a bas débit sont maintenant claire-
ment distinguées des troubles de la coagulation rencontrés
dans les tumeurs vasculaires (syndrome de Kasabach—
Merritt). L’étiopathogénie de ces malformations est mieux
connue grace a lidentification de mutations génétiques
somatiques et germinales. Les recherches génétiques se sont
amplifiées grace a Uutilisation des séquencages haut débit
sur des échantillons tissulaires et sanguins. L’avénement de
modeéles animaux permettra bientot d’envisager d’autres
perspectives thérapeutiques.
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