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Plan thérapeutique: rapide, individuel et interdisciplinaire

Malformations artérioveineuses

congénitales

Prof. Dr méd. Iris Baumgartner

Universitatsklinik fir Angiologie, Inselspital, Universitatsspital Bern, Bern

ATorigine des malformations vasculaires congénitales
se trouve une anomalie du développement embryon-
naire principalement due a des mutations somatiques
en mosaique au niveau de la voie de signalisation RAS/
MAPK/ERK («proliferative pathway») ou de la voie de si-
gnalisation PI3K/AKT/mTOR («anti-apoptosis pathway»),
également connues en médecine dans 'oncogenése de
tumeurs malignes (fig. 1) [1].

La classification des malformations vasculaires s’effectue
selon les critéres «type de vaisseau», «efficacité hémody-
namique» («high flow» versus «low flow)» et «degré de
développement embryonnaire» ainsi que, depuis 2018,
selon le critere supplémentaire «présence de variantes
génétiques» (classification de la Société internationale
pour l'étude des anomalies vasculaires [ISSVA]; tab. 1 [2]).
En principe, les malformations artérioveineuses (MAV)
extracraniennes et intracraniennes font partie des mala-
dies rares (<1/2000 habitants).

Les MAV périphériques sont classées selon le degré de
sévérité clinique (classification de Schobinger, tab. 2)

et le tableau clinique angiographique (types I-1V, fig. 2)
3, 4].
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Tableau 1: Classification des malformations vasculaires congénitales de la Société
internationale pour I'étude des anomalies vasculaires (ISSVA) [2].

Malformations vasculaires simples

Un type de vaisseau est touché de maniere isolée: malformation artérielle (MA), malfor-
mation veineuse (MV), malformation lymphatique (ML), malformation capillaire (MC) y
compris malformations artérioveineuses (MAV).

Malformations vasculaires combinées

Au moins deux types de vaisseau sont touchés: diverses combinaisons, p. ex. malfor-
mation capillaro-veineuse (MCV), malformation capillaro-veino-lymphatique (MCVL).

Malformations tronculaires de vaisseaux embryologiquement matures et médicale-
ment identifiables

Le terme «tronculaire» est dérivé de «truncus» et caractérise de grands vaisseaux san-
guins ou lymphatiques embryologiquement matures. Parmi les malformations vascu-
laires tronculaires se trouvent les aplasies, hypoplasies, ectasies et les anévrismes dé-
génératifs non inflammatoires.

Malformations vasculaires associées a d’autres anomalies

Diverses malformations vasculaires congénitales sont associées a des anomalies des
0s, organes viscéraux et parties molles (généralement hypertrophie, rarement hypo-
trophie) et sont souvent désignées par un syndrome éponyme. Les syndromes de mal-
formations vasculaires les plus fréquents sont: le syndrome de Klippel-Trénaunay (MC +
MV +/-= ML + hypertrophie des extrémités) et le syndrome de Parkes-Weber (MC + MV
+/— ML + MAV + hypertrophie des extrémités).

Malformations vasculaires congénitales non classifiées
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La description de cas du présent numéro du Forum Mé-
dical Suisse traite d'une MAV simple isolée du pouce
gauche (selon la classification de 'ISSVA) au stade cli-
nique II (d’apres Schobinger) avec tableau clinique et
évolution pathognomoniques [5]. La plupart des MAV
ont des conséquences anatomiques, physiopatholo-
giques et hémodynamiques susceptibles d’entrainer
une atteinte de divers systemes d’'organes en 'absence
de traitement chez les jeunes adultes. En cas d’évolu-
tion progressive, un plan thérapeutique individuel et
interdisciplinaire doit donc étre rapidement mis sur
pied. Des méthodes thérapeutiques interventionnelles
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Figure 1: Voies de signalisation et options ciblées de traite-
ment médicamenteux en présence de malformations artério-
veineuses congénitales (modifié selon [1]).

MAV: malformation artérioveineuse; MC-MAV: malformation
capillaire - malformation artérioveineuse; GDP: guanosine di-
phosphate; GTP: guanosine triphosphate; RAS/MAPK/ERK:

«rat sarcoma/ mitogen activated protein kinase/ extracellular
signal-regulated kinase»; VEGF: «vascular endothelial growth
factor»; VEGFR2: «vascular endothelial growth factor receptor 2».
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Figure 2: Classification angiographique des malformations
artérioveineuses (selon Wayne Yakes) [3, 4].

Type | Connexion directe de l'artere/artériole a la vei-
nule/veine.
Type ll Plusieurs artéres/artérioles nourriciéres qui se

déversent dans plusieurs veines de drainage en
passant par un «nidus» intermédiaire sans lit ca-
pillaire intermédiaire.

Type llla  Plusieurs artéres/artérioles nourriciéres qui
shuntent une veine anévrismale présentant une
seule veine de drainage.

Type lllb  Plusieurs artéres/artérioles nourriciéres qui
shuntent une veine anévrismale présentant plu-
sieurs veines de drainage.

Type IV Plusieurs artéres/artérioles qui forment d'innom-
brables microfistules infiltrant le tissu concerné de
maniére diffuse. Ces microfistules abritent un lit
capillaire nutritif qui maintient la viabilité du tissu.

mini-invasives sont généralement employées et une
procédure en plusieurs temps est recommandée pour
minimiser les complications. Le traitement de choix
repose sur 'embolisation percutanée directe ou trans-
veineuse rétrograde au moyen d'un cathéter, sachant
que ce traitement est trés délicat en raison du taux
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Tableau 2: Symptomatologie clinique des malformations
artérioveineuses congénitales périphériques (classification
de Schobinger) [3, 4].

Stade Tableau clinique

I Phase de repos — Tache cutanée vasculaire et
(quiescence) hyperthermie possible
— Shunts AV identifiables a
I"échographie Doppler
- MAV est présente, mais n‘entraine
aucun symptdéme clinique

Il Phase évolutive Stade | plus:
(expansion) - Agrandissement
— Pulsation et frémissement palpable
— Bruit de machine audible
- Veines de drainage artérialisées
dilatées/tortueuses

Il Phase Stade Il plus:
destructive — Dystrophie cutanée, ulcérations non

cicatrisantes (syndrome de vol
sous-clavier)

— Saignements des ulcérations ou
muqueuses cutanées

- Nécroses tissulaires et Iésions
osseuses lytiques possibles

IV Phase de Stade Il plus:
décompensation - Insuffisance cardiaque avec débit

cardiaque accru

— Résistance vasculaire périphérique
(RVP) anormalement réduite

- Hypertension veineuse avec
modifications cutanées secondaires
(ulceres de la jambe)

élevé de complications telles que nécroses et neuropa-
thies et que la technique dépend des signes angiogra-
phiques [6]. L'alcool absolu, a 96%, associé a un coiling
du «nidus» s’est établi comme la technique la plus effi-
cace. Lexcision du nidus, qui représente le lieu de
shunt entre l'artere et la veine de drainage présentant
souvent une dilatation anévrismale, est décisive pour
la réussite du traitement [7]. Langiographie du patient
du rapport de cas présenté dans ce numéro montre les
signes typiques d'une MAV de type IIIB avec de multi-
ples arteres nourricieres et veines de drainage ainsi
qu’un nidus reconnaissable sous forme de dilatation
anévrismale de la veine de drainage dans la zone de
transition. Lorsqu'une MAV isolée est facilement acces-
sible, le traitement chirurgical, faisant appel au méme
standard de procédure en plusieurs étapes et a I'exci-
sion complete du nidus, est comparable a 'embolisa-
tion et convient, comme dans le cas décrit, en présence
de structures anatomiques délicates telles que celles
de lamain [8, 9].

Les MAV combinées et les MAV associées a d’autres ano-
malies, par exemple le syndrome de Parkes-Weber,
constituent un défi aussi bien pour la technique par
cathéter que pour la chirurgie, et son traitement est
limité. Les patientes des patients présentent souvent
une évolution grave et sont mis en danger par les
répercussions de la décompensation. Toutefois, la mise
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en évidence de variantes génétiques ouvre désormais
des possibilités dans le traitement médicamenteux avec
le recours a des substances déja utilisées pour d’autres
maladies, notamment en oncologie [10, 11]. Par rapport
a la chimiothérapie classique par cytostatiques, les nou-
veaux médicaments, tels que les «small molecules» (qui
se terminent en «-mib» ou «-nib»), font appel a cer-
taines propriétés biologiques et cytologiques des va-
riantes génétiques de cellules cancéreuses. Comme ces
caractéristiques n’apparaissent généralement guére ou
pas du tout sur les cellules saines, le traitement ciblé
(«targeted therapy») est mieux toléré et efficace. Des
études randomisées sur l'utilisation de ces substances
en présence de diverses malformations vasculaires
congénitales sont en cours. Dans le cadre du projet de
recherche SINERGIA, des examens systématiques des
variantes génétiques au niveau du tissu sont également
réalisés en Suisse et les résultats échangés avec les ré-
seaux européens de référence pour les maladies vascu-
laires rares afin de pouvoir vérifier les concepts théra-
peutiques avec un nombre suffisant de cas.

Disclosure statement

Soutien a la recherche dans le cadre du projet SINERGIA du Fonds na-
tional suisse (CRSII5_193694, «Disease-targeted next-generation se-
quencing panel [VASCSequ] for detection of somatic-mosaic muta-
tions in congenital vascular malformations to enable further
advances in personalized therapeutic decision making»).
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