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I. Liste des abréviations 

AML Angiomyolipome 

STB Sclérose Tubéreuse de Bourneville 

TDM Tomodensitométrie 

IRM Imagerie par résonance magnétique 

AEG  Altération de l’état général 

LAM Lymphangioléiomyomatose 

SEN Nodules sous épendymaires  

SEGA Astrocytome à cellules géantes sous épendymaires  

Kd Kilodalton 

NGS Séquençage haut débit nouvelle génération 

MLPA Recherche de grandes délétions  

UH Unité Hounsfield 

PT1 haut 
grade 

Tumeur de vessie de haut grade non infiltrant le muscle 
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II. Introduction générale 

 

1. Angiomyolipome rénal  

 

1.1. Epidémiologie  

L’angiomyolipome (AML) rénal est une tumeur bénigne rénale rare, 

représentant 1 à 3% des tumeurs solides du rein [1-2-3]. Dans la majorité 

des cas, il survient en dehors de tout contexte génétique, de façon isolé et 

avec une nette prédominance féminine [4-5]. 

Habituellement, la plupart de ces tumeurs sont de petit volume et 

asymptomatiques [2-3-6-7]. Le diagnostic d’AML rénal est parfois réalisé à 

partir de symptômes tel que des douleurs lombaires (41 %), une masse 

palpable au niveau du flanc (11 %), une hématurie (11 %), ou ses 

complications, largement dominées par l’hématome rétropéritonéal  par 

rupture tumorale [3-4-6-7]. Plus rarement, on peut observer une 

insuffisance rénale par destruction du parenchyme rénal normal adjacent 

(surtout en cas d’AML  multiples et bilatéraux) et exceptionnellement un 

aspect pseudo-cancéreux avec thrombus graisseux de la veine rénale. Le 

plus souvent le diagnostic d’AML rénal est fortuit [3-4-5-7].  
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1.2. Anatomopathologie  

L’AML rénal présente trois composantes, une vasculaire dystrophique, 

une  musculaire lisse et  une adipeuse caractéristique. 

Macroscopiquement l’AML se présente comme une masse rénale, non 

infiltrante, bien circonscrite mais sans capsule. Microscopiquement il existe 

habituellement des plages jaunâtres, lobulaires, correspondant au 

contingent adipeux de la lésion. La distribution des trois composantes de 

l'AML est variable, ainsi le contingent adipeux peut ne pas être retrouvé 

dans 5 à 15% des cas [2-8-9]. Lorsque le contingent musculaire lisse 

prédomine la tumeur apparaît comme une masse solide régulière donnant à 

la coupe l'apparence d'un léiomyome [10-11]. Les remaniements 

hémorragiques observés au sein de l'AML sont fréquents, du fait de sa 

structure vasculaire anormale. Les parois vasculaires au sein de la tumeur 

sont épaisses du fait d’une prolifération musculaire lisse donnant aux  veines 

un aspect  artérialisées. Il n'existe habituellement pas au sein de la masse 

de nécrose, ni de calcification du parenchyme rénal. 
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Figure 1 : Aspect macroscopique d'un Angiomyolipome [5] 

 

1.3. Imagerie 

En échographie, l'AML dans sa forme typique se présente comme une 

lésion tissulaire du parenchyme rénal, arrondi, bien limité, hyperéchogène 

par rapport au parenchyme rénal, iso voire hyperéchogène par rapport au 

sinus du rein. L'existence d'une composante graisseuse n'est pas seule 

responsable de cette échostructure et n’est donc pas pathognomonique de 

l'AML. En effet, un tiers des adénocarcinomes rénaux de moins de 3 cm de 

diamètre sont hyperéchogènes [12]. Par ailleurs, tous les AML  ne sont pas 

hyperéchogènes en échographie. Les limites de l’échographie impliquent 

donc la réalisation  d'un TDM constituant l'examen de référence [13-14]. 
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Le TDM abdominal va permettre le diagnostic positif d’AML rénal, il 

retrouve au temps sans injection une masse rénale avec une composante 

graisseuse, caractérisée par une densité négative. Le seuil des densités de la 

graisse au sein de  l'AML varie dans la littérature entre –10 et –30 Unités 

Hounsfield [15-16].L’AML se rehausse de manière homogène après injection 

de produit de contraste [15-16-17-18]. 

 

 

Figure 2 : AML sans injection [16] 

 

 

Figure 3 : AML avec injection IV [16] 
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1.4. Thérapeutiques 

La prise en charge initiale chez les patients présentant un AML de 

découverte fortuite de petite taille (<4 cm) est basée sur une surveillance 

régulière clinique et radiologique (échographie et TDM) [2-3-6-7]. 

Le traitement chirurgical de principe des volumineux AML rénaux (> 

4cm), à haut risque hémorragique, et  des AML symptomatiques sont soit 

l’embolisation soit une chirurgie  conservatrice [2-3-6-7]. Le développement 

exo-rénal de ces lésions permet souvent la réalisation d'une néphrectomie 

partielle [3-19]. 

Lorsque l'AML est découvert dans le cadre d’un saignement massif  

péri-rénal, avec retentissement hémodynamique, il est recommandé de 

réaliser en urgences une embolisation de la tumeur. 

 

2. Sclérose Tubéreuse de  Bourneville 

2.1. Epidémiologie 

La première description de STB est attribuée à Bourneville en 1880, 

qui donna son nom à cette maladie en se référant aux 

lésions tubéreuses (tubers  corticaux) au niveau cérébral. 

La  STB  est une affection caractérisée par la survenue de tumeurs 

bénignes (hamartomes)  dans divers tissus (cerveau, peau, reins, coeur, 

poumons, rétine). L’hamartome est une malformation tissulaire d'aspect 

tumoral, composée d'un mélange anormal d'éléments constitutifs 
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normalement présents dans l'organe dans lequel ils se développent. C'est 

une malformation d'origine embryonnaire appelée également 

dysembryoplasie. Cette maladie est rare, avec une prévalence d’environ  1 

pour 6000 naissances. Le diagnostic est bien souvent porté dans l’enfance 

suite à la symptomatologie neurologique (épilepsie, retard mental) et plus 

rarement à l’âge adulte suite à la symptomatologie rénale (AML rénal). 

 

Figure 4 : Caractéristiques cliniques de la STB en fonction de l'âge [50] 

 

2.2. Génétique  

La STB est une maladie multi systémique, génétique à hérédité 

autosomique dominante et due à la mutation  des gènes TSC1 (9q34) ou 

TSC2 (16p13) codant respectivement pour l’hamartine et la tubérine qui 

régulent la prolifération cellulaire et la voie m-TOR [20-21]. Les observations 
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tendent à prouver que TSC1 et TSC2 sont des gènes suppresseurs de 

tumeur [22]. La STB présente une hétérogénéité génétique et clinique. Le 

diagnostic clinique de  STB est évoqué à partir des critères de  Gomez, 

critères essentiellement cliniques, reconnus dans le cadre de la recherche 

diagnostic de la STB, il  s'agit d'un outil essentiel et  utilisé régulièrement 

par les généticiens. 

 

Critères de Gomez 

 

Figure 5 : Critères de Gomez [50] 
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2.3. Clinique 

La pénétrance et l'expressivité de la STB est variable, ce qui explique 

l'extrême variabilité des tableaux cliniques. L’atteinte clinique est multiple et 

touche principalement la peau, le cerveau et les reins (AML rénal). 

 

2.3.1. Atteintes cutanées [23-24-25-26-27-28-29-30] 

Macules hypopigmentées : 

Elles sont aspécifiques et détectées dans 90 à 98 % des STB, elles 

sont le plus souvent présentes à la naissance ou peuvent survenir lors des 

premières années de vie, généralement avant 5 ans. Ces macules 

hypopigmentées, mesurant de un à plusieurs centimètres de diamètre, sont 

blanches mais rougissent au frottement, leur forme est ovalaire ou 

polygonale, classiquement en « feuille de sorbier », souvent asymétrique. 

Elles peuvent siéger sur tout le tégument avec une prédilection pour le tronc 

et les fesses.      

 

Figure 6 : Macules hypopigmentées [50] 
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Angiofibromes : 

Ils sont pathognomoniques de la STB. Les angiofibromes 

papulonodulaires typiques sont retrouvés dans près de 70 à 75 % des STB. 

Ils se présentent sous la forme d'élevures de couleur rose à rouge avec une 

surface lisse et brillante, mesurant de 1 à 10 mm. Ils sont distribués de 

manière bilatérale et symétrique au niveau médio facial et principalement au 

niveau des sillons nasogéniens.  

 

Figure 7 : Angiofibromes [50] 

  

 Plaque « peau de chagrin » : 

Cette plaque apparaît en général entre 2 et 5 ans. À l'examen, elle 

est retrouvée chez environ 48 % des patients souffrant de STB. La lésion se  

présente comme une plaque unique, discrètement surélevée de surface 

fripée, granitée. Elle siège préférentiellement dans la région lombosacrée. Sa 

taille varie de 1 à 10 cm de diamètre 

 

 

http://www.em-premium.com.buadistant.univ-angers.fr/module/displayarticle/article/31041/iconosup/fig3
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Figure 8 : Plaque « peau de chagrin » [50] 

 

 

Fibromes péri unguéaux : 

Encore appelés « tumeurs de Koënen », ils sont caractéristiques de la 

STB et retrouvés chez 15 % des patients atteints de STB. Ils apparaissent 

rarement avant 10 ans, plus souvent à l'adolescence, ils sont alors souvent 

uniques. Ensuite, leur fréquence augmente avec l'âge (23 % entre 5 et 14 

ans, 68 % entre 15 et 29 ans, 88 % chez les plus de 30 ans).Chez l'adulte, 

ils sont le plus souvent multiples (75 %). Ils sont localisés autour ou sous 

les ongles des doigts (56 %) et des orteils (90 %). Ils se présentent sous 

forme de petites proliférations oblongues, charnues, en « grain de blé », 

grises ou rosées, fermes. Leur prévalence augmente avec l'âge. 
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Figure 9 : Fibromes péri inguéaux [50] 

 

2.3.2. Atteinte neurologique 

L'atteinte du système nerveux central est responsable de la majorité 

de la morbidité et de la mortalité dans la STB. L'épilepsie et le retard mental 

en sont les principales manifestations. Les lésions cérébrales sont de trois 

types [31-32-33-34-35] : 

          - Les tubérosités corticales ou sous-corticales :   

  

Figure 10 : Tubérosités corticales et sous-corticales [34] 

http://www.em-premium.com.buadistant.univ-angers.fr/module/displayarticle/article/31041/iconosup/fig7
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- Les  nodules sous-épendymaires :   

  

Figure 11 : Nodules sous-épendymaires [35] 

 - Les astrocytomes à cellules géantes 

  

2.3.3. Atteinte rénale  

Elles sont détectées chez 94 % des patients atteints de STB [36-37]. 

Elles constituent la deuxième cause de mortalité après l'atteinte 

neurologique.  

L'atteinte peut se manifester sous deux  formes : l'AML rénal et  les 

kystes rénaux. 
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2.3.4. Atteinte ophtalmologique 

L'atteinte ophtalmologique la plus fréquente dans la STB est le 

phacome rétinien, il s'observe dans environ 50 % des cas.  

Le diagnostic de ces tumeurs est réalisé à l’aide d’un fond d’œil. Les 

lésions étant en général asymptomatiques, le diagnostic est fait de façon 

fortuite ou lors d'un examen systématique chez un sujet ayant d'autres 

signes de la maladie. [38-39] 

 

2.3.5. Atteinte pulmonaire 

Elle se définit  par une lymphangioléiomyomatose pulmonaire, 

affection rare (1 à 6%) chez les patients atteints de STB .Les présentations 

cliniques sont variées. Il s'agit le plus fréquemment d'une dyspnée 

d'aggravation progressive, d'un pneumothorax spontané, plus rarement 

d'une toux, d'une douleur thoracique ou d'une hémoptysie [40-41].  

 

2.3.6. Atteinte cardiaque 

L'atteinte cardiaque est caractérisée par  des  rhabdomyomes, lésions 

ce développant au début de  la période fœtale et  régressant le plus souvent 

spontanément au cours du 3e trimestre de grossesse [42-43-44-45-46]. 
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2.4. Thérapeutiques 

Dernièrement il a été mis en évidence le rôle de la voie de 

signalisation m-TOR dans la pathogenèse de la STB ouvrant de nouvelles 

perspectives thérapeutiques. Des thérapies telles que le Sirolimus (inhibiteur 

m-TOR) ont déjà montré une efficacité à court terme sur le volume des AML 

rénaux. En effet des essais ont montré une régression du volume des AML 

sous ce traitement. Dans un essai, à 12 mois, le volume des AML était de 

53,2 % du volume initial. Mais la taille des AML a ré-augmenté après arrêt 

du traitement et leur volume après 12 mois d’arrêt était de 85,9 % du 

volume initial [47].  

Il a été montré par ailleurs dans une autre étude que les patients 

sous Everolimus (inhibiteur m-TOR) voyaient le volume de leur AML rénal 

réduire de  80 % en moyenne à 48 semaines. [48] 

Dans l’étude EXIST-2  il était retrouvé après  44  mois d’Everolimus  

que  68,9 % des patients présentaient une réduction  de 50% du volume 

des AML  par rapport  au volume initial au moment de l’initiation du 

traitement. [49] 

Il est à noter pour autant que les  inhibiteur m-TOR ne sont pas 

dénués d’effets secondaires, avec entre autres des diarrhées, des nausées, 

des stomatites, des infections diverses et notamment respiratoires, un rash 

cutané, un  prurit, une AEG  [47].   
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En conclusion, les inhibiteurs de m-TOR peuvent réduire 

significativement le volume des AML rénaux. Leur effet est réversible à 

l’arrêt du traitement. Il n’a pas encore été prouvé que la diminution de taille 

des AML s’accompagne d’une diminution du risque de saignement. Le 

rapport bénéfice/risque des inhibiteurs de m-TOR n’est pas suffisamment 

favorable pour  utiliser cette thérapeutique en première ligne. 
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III. Objectif principal  

Nous avons étudié  la prévalence de la STB chez des patients présentant 

des AML  rénaux  passant en service d’urologie. Pour cela nous nous 

sommes servis  d’un examen clinique global (basé sur la recherche  des 

critères de  Gomez)  et d’un test génétique à la recherche de mutations des 

gènes TSC1 et TSC2. 
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RESUME 

Introduction.- La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une phacomatose 

héréditaire autosomique dominante associée à des angiomyolipomes (AML) du 

rein. L’objectif de cette étude était d’identifier la prévalence de la STB chez les 

patients pris en charge en Urologie pour un AML. 

Matériel et Méthodes.- Nous avons inclus des patients pris en charge pour un 

AML de mars 2009 à juin 2016 dans un centre hospitalier universitaire. Chaque 

patient était revu en consultation avec un examen clinique exhaustif et une 

imagerie. Les critères de Gomez  étaient utilisés pour orienter  les patients 

vers la consultation de  génétique. Les patients présentant un risque de STB 

élevé avaient une recherche de mutations des gènes TSC1 et TSC2.  

Résultats.- Nous avons inclus 28 patients dont 3 (11%) étaient atteints d’une 

STB. L’âge médian des patients était de 62 ans (36-82 ans), la taille médiane 

des AML était de 4,59 cm (1-12 cm). Au diagnostic initial d'AML, 3 (11%) 

patients avaient une STB connue. A l’examen, l'anomalie clinique retrouvée la 

plus fréquente était une atteinte cutanée (angiofibromes de la face) chez 7 

(25%) patients. Parmi les 8 (29%) patients présentant des critères de Gomez 

évocateurs, une  mutation des gènes TSC1 et TSC2 a été identifiée chez  3 

(11%) patients dont le diagnostic de STB était antérieur à la prise en charge 

de l'AML.   

Conclusion.- Dans cette étude, 8 (29%) patients présentaient des critères 

cliniques évocateurs de STB. Le diagnostic a été confirmé par dépistage des 

mutations TSC1 et TSC2 chez 3 (11%) patients 
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INTRODUCTION 

 

L’angiomyolipome (AML) rénal est une tumeur bénigne rare dont la 

prévalence dans la population est de 0,44% [1]. Sur le plan histologique, l’AML 

rénal présente trois composantes, une vasculaire dystrophique, une  

musculaire lisse et  une adipeuse caractéristique [2,3,4].  Le plus souvent il 

s’agit de  tumeurs de petit volume et asymptomatiques. Les AML  

symptomatiques de diamètre supérieur à 4 cm et ceux de moins de 4 cm mais 

entraînant des symptômes doivent être traités par embolisation sélective, 

tumorectomie ou néphrectomie partielle [3,4,6]. Les complications d'un AML 

rénal sont principalement des douleurs lombaires (41 %), une hématurie 

(11 %)  et un saignement retro-péritonéal par rupture tumorale [4,5,6,7]. 

Dans la majorité des cas, il survient en dehors de tout contexte génétique, de 

façon isolé et avec une nette prédominance féminine [7,8]. L’aspect en 

imagerie de l’AML  est singulier, avec la présence de zones d’hypodensité 

adipeuse au scanner, se rehaussant de manière homogène après injection de 

produit de contraste [9,10,11].                                                                                                                                                               

L'AML  survient parfois dans le cadre d’une 

sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) où il est alors souvent bilatéral. La 

STB est une affection caractérisée par la survenue de tumeurs bénignes 

(hamartomes)  dans divers tissus dont le rein donnant des AML, il s’agit d’une 

maladie multi systémique rare (prévalence de  1 pour 6000 naissances), 

génétique à hérédité autosomique dominante. Son diagnostic peut être 

confirmé  par la recherche de mutations sur les gènes TSC1  et  TSC2 qui 

codent pour l'hamartine et la tuberine. Les organes préférentiellement atteints 
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sont la peau, les reins chez l’adulte, et le cerveau chez l’enfant. La première 

description est attribuée au Dr Bourneville en 1880, qui donna son nom à cette 

maladie en se référant aux lésions tubéreuses (tubers corticaux) cérébrales. La 

pénétrance et l'expressivité sont variables, ce qui explique l'extrême variabilité 

des tableaux cliniques. La majorité des patients (96%) porteurs d’une  STB ont 

une atteinte cutanée [19-21]. Les macules hypopigmentées sont en général  

les manifestations les plus précoces, suivies des angiofibromes faciaux, des 

fibromes unguéaux, des plaques fibreuses  lombaires (plaques « peau de 

chagrin »), et des lésions cutanées en  confetti. Il existe également des lésions 

de l'email dentaire [13,14].                                                                                                                      

Les AML rénaux touchent 40 à  80 % des patients porteurs d’une STB 

[15,16,17,18]. Ils sont nombreux, bilatéraux et volumineux, surtout en cas de 

mutation du gène  TSC2 [18].Des kystes rénaux sont présents chez  14 à 45 

% des adultes atteints de STB. Ils sont bilatéraux dans 22 à 60 % des cas 

[19]. L'association entre STB et tumeurs rénales malignes reste discutée, avec 

un taux de cancer de 0,5 à 4,2 % [15,16].                                                                                                                                                                  

Les autres lésions chez l’adulte atteint de STB sont entre autres neurologiques 

(dominés essentiellement par des crises convulsives), ophtalmologiques, 

cardiaques et pulmonaires. 

Le diagnostic de STB est évoqué cliniquement selon les critères de  

Gomez (Tableau 1) et confirmé par un test génétique (mutation des gènes 

TSC1 et 2). La morbidité et la mortalité de la STB sont considérables. Son 

traitement est complexe et doit être entrepris dans un contexte de réseau 



28 

pluridisciplinaire  spécialisé. Récemment l'utilisation d'un inhibiteur de mTor a 

été proposé pour traiter les lésions induites par la STB. 

L'incidence de la STB chez les patients atteints d'AML est variable 

dans la littérature avec des incidences reportées allant de 10 à 17% [7]. 

L'objectif de cette étude était d'utiliser une série contemporaine de patients 

traités en Urologie pour un AML afin d'identifier le taux de STB dans cette 

population. 
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MÉTHODES 

 

Nous avons réalisé une étude  épidémiologique, descriptive, 

rétrospective, mono centrique, observationnelle. Les patients inclus étaient des  

patients adultes  traités  pour un AML dans un service hospitalo-universitaire 

entre mars 2009 et  juin 2016. Le diagnostic d’AML rénal était radiologique 

(TDM abdominal) ou histologique (biopsie ou pièce opératoire).                                                                                                                                                                                                       

Dans le cadre de leur suivi urologique classique, chaque patient ayant 

présenté un diagnostic d’AML rénal pendant cette période a été vu en 

consultation entre juin 2016 et juin 2017 pour un examen exhaustif  

comprenant un interrogatoire complet, une réévaluation des antécédents 

personnels et familiaux et de l’histoire clinique. Un examen physique  complet  

était réalisé avec études des  téguments et phanères de l'ensemble de la 

surface corporelle. Nous recherchions les lésions dermatologiques les plus 

fréquentes dans la STB : des angiofibromes, des macules hypopigmentées, des 

taches cutanées en confettis, des plaques frontales, des fibromes buccaux et 

péri –unguéaux (tumeurs de Koenen). Un examen clinique palpatoire des 

cicatrices, de l’abdomen, des fosses lombaires, cardiopulmaire et neurologique 

était  conduit. Des antécédents ophtalmologiques et au mieux un résultat de 

fond d’œil  était recherchés. Une TDM abdominale et pelvienne ou une 

échographie étaient proposés aux patients identifiés à risque élevé de STB  

dans l'objectif de rechercher la récidive d'un AML.  .                                                                                                                                                                                   

Les critères  d'évaluation clinique pour orienter les patients vers  un 

examen génétique étaient basés sur les critères de Gomez  [17,19]. La 
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classification de  Gomez  comprend des critères cliniques majeurs et mineurs 

(tableau 1). La présence de deux critères majeurs ou un critère majeur et deux 

critères mineurs sont en faveur d’un diagnostic très probable de STB. Un 

critère majeur et  un critère secondaire sont en faveur d’un diagnostic 

probable. Enfin, en cas de présence d’un critère majeur ou d’au moins deux 

critères secondaires, le diagnostic de STB est peu probable.                                   

Une consultation de conseil génétique  et la recherche d’une mutation 

dans les gènes TSC1 et TSC2 était proposé à chaque patient présentant un 

risque clinique probable ou très probable de STB. Les patients pouvaient 

refuser le dépistage génétique. 
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RÉSULTATS 

Caractéristiques de la population et prise en charge des 

angiomyolipomes 

Nous avons inclus 28 patients pris en charge pour un AML. L’âge 

médian des patients était de 62 ans (36-82 ans). La cohorte était représentée 

majoritairement par des femmes (89%). La taille moyenne des AML au 

moment du diagnostic était de 4,6 cm (1-12cm). Le diagnostic d’AML était fait 

fortuitement sur une imagerie chez 15 (47%) patients, et dans un contexte de 

douleurs lombaires, d'hématurie et de choc hémorragique chez respectivement 

9 (28%), 5 (16%) et 3 (9%) patients.  

Les AML ont été pris en charge par néphrectomie élargie, 

néphrectomie partielle, embolisation et surveillance simple dans 

respectivement  6 (21%) ,15 (54%), 2 (7%) et 5 (18%) cas.  Les 

caractéristiques des patients et des tumeurs sont reportées dans le Tableau 2.   

Résultats du dépistage de la STB 

Au moment du diagnostic d’AML, 3 (11%) patients avaient une STB 

connue. Nous avons revu en consultation d’urologie tous les patients et 

identifiés des phénotypes de STB très probable, probable, et peu probable chez 

respectivement 6 (21%), 2 (7%), et 3 (11%) patients. L’atteinte clinique la 

plus évocatrice d’une STB était une atteinte cutanée (angiofibromes de la face) 

retrouvée chez 7 (25%) patients. Parmi les 8 (28 %) patients présentant des 

critères de Gomez évocateurs, une mutation des gènes TSC1 et TSC2 a été 

identifiée chez les 3 patients ayant une STB déjà diagnostiquée, 2 patients ont 
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refusé le test génétique et 3 patients ont eu une recherche négative. Au cours 

de cette consultation de suivi des AML, nous avons identifié une tumeur de 

vessie (PT1 haut grade), une tumeur du rein et une récidive d’AML qui a été 

embolisée (chez une patiente atteinte de la STB).   

Caractéristiques des angiomyolipomes dans la population 

atteinte de STB  

Chez les 3 patients, 2 femmes et un homme porteurs d’une STB, les 

symptômes cliniques évocateurs étaient des  taches hypo mélaniques (2 

patients), des angiofibromes de la face (2 patients) et à l’imagerie l’association 

d’AML  et de kystes bénins des reins (3 patients). Deux patients atteints de 

STB présentaient des symptômes conduisant au diagnostic d’AML (taille AML : 

5,5 et 10 cm). Les symptômes étaient essentiellement des douleurs lombaires 

et une hématurie. Un patient présentait des fibromes péri unguéaux et des 

lésions cutanées en confetti. Au moment du diagnostic la taille moyenne des 

AML était de 6,25 cm (2,5-10cm). La prise en charge thérapeutique chez ces 

patients a été une néphrectomie partielle pour deux patients et  une 

surveillance clinique et par imagerie pour un patient (taille AML : 2,5cm). L’âge 

moyen au diagnostic d’AML chez les patients atteints de STB était de 49 ans.  
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DISCUSSION ET CONCLUSION 

 

Nous avons identifié 3 patients (11%) atteints de STB dans notre 

population traitée en Urologie pour un AML. Le diagnostic de STB préexistait à 

la prise en charge de l'AML chez ces 3 patients. Ces résultats sont proches de 

l'étude de  Steiner  et al qui retrouvait 3 (17%) patients atteints de STB dans 

leur série de 24 patients [7].  

 La pénétrance de la STB est variable et il est théoriquement 

possible de faire un diagnostic de STB à l'âge adulte à partir de manifestations 

urologiques. Parmi les signes cliniques évocateurs d'une STB, les 

angiofibromes de la face étaient les plus fréquemment retrouvés dans notre 

population (figure 1). Nous n'avons cependant pas établi de nouveau 

diagnostic de STB à partir de cette consultation de dépistage chez les patients 

suivis pour AML. Parmi les 8 patients présentant des critères cliniques 

évocateurs de STB, 3 présentaient des mutations des gènes TSC1 et TSC2, 3 

patients  avaient une recherche négative et 2 ont refusé le dépistage 

génétique. Les gènes TSC1 et TSC2 sont localisés respectivement sur les 

chromosomes 9 et 16, ils codent respectivement pour l’hamartine et la 

tubérine protéines qui régulent la prolifération cellulaire et interviennent dans  

la voie mTOR. Ce sont des gènes suppresseurs de tumeur. Le gène TSC1 est 

situé sur le bras  long du chromosome 9 et  est composé de 23 exons dont 21 

codants (3,4 kd). Le gène TSC2 est situé sur le bras court du chromosome 16 

et est composé de 42 exons dont 41 codants (5,4 kd). Il a été identifié 

plusieurs types de  mutations dont les plus fréquentes sont un non-sens (29 
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%), une micro délétion (27%), un faux sens (19%), une mutation des sites 

d’épissages (17%) et une micro-insertion (8 %). A noter que la majorité de 

mutations (83%) se font aux dépens du gène TSC2 [18]. La recherche de ces 

mutations se fait  par séquençage haut débit (NGS) et recherche de grandes 

délétions (MLPA) dans des laboratoires spécialisés. Il s'agit d'un processus long 

et couteux réalisé essentiellement dans deux laboratoires en France (Saint 

Etienne et Angers). Il faut également préciser que ce test a une très forte 

valeur prédictive positive mais une faible valeur prédictive négative. Au final, 

pour les 5 patients présentant des critères de Gomez évocateurs d'une STB, le 

diagnostic n'a pu être confirmé ou formellement écarté. Il a été proposé à ces 

patients atteints d'une forme pauci-symptomatiques, une surveillance régulière 

clinique et échographique. 

Dans notre série les patients porteurs d'une STB présentaient des 

AML multiples et  volumineux, responsables de symptômes à type de douleurs 

lombaires et d’hématurie. Nous avons constaté une récidive d’AML de 5 cm 

chez un patient. 

Dans la littérature, les AML décrits dans la population de STB 

touchent 40- 80 % des patients [15, 16, 17, 18]. Ils sont nombreux, bilatéraux 

et volumineux [18], (surtout en cas de mutation du gène  TSC2) [16, 18] et 

peuvent ainsi engendrer une insuffisance rénale chronique [19]. Les AML sont 

découvert fortuitement  le plus souvent  mais peuvent être responsables de 

douleurs lombaires (11-20%), une hématurie (5-20 %)  et plus rarement d’un 

saignement retro-péritonéal (4-5%) [15, 16, 17]. Les patients avec AML 

auraient plus souvent des hamartomes rétiniens, des rhabdomyomes 
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cardiaques et des lésions cutanées [16]. La croissance des AML est majeure  

dans la deuxième décennie de vie [16] avec des croissances pouvant atteindre 

plus de 4 cm/an [16]. Leur  prévalence est de 62% après 16 ans [16]. Les 

complications hémorragiques restent exceptionnelles avant 20 ans [16]. Par la 

suite la croissance des AML se ralentit. On ignore s’il existe un âge au-delà 

duquel elle devient nulle [16]. A l’âge adulte les deux complications majeures 

sont  la rupture hémorragique d’un AML et une insuffisance rénale chronique. 

Les AML deviennent la première cause de mortalité après 30 ans [16]. Ces 

risques justifient, la nécessité d’un suivi en imagerie régulier [16, 19]. Dans de 

rare cas, l'extension de l'AML dans la veine cave inférieure, voire dans 

l'oreillette droite, est possible [18]. De même, des localisations ganglionnaires 

ou viscérales d'AML ont été décrites, en rapport avec une multifocalité des 

hamartomes. Enfin, il existe au moins un cas de transformation maligne d'un 

AML rénal rapporté dans la littérature [20]. 

 Ces données confirment la nécessité d'un suivi urologique chez les 

patients atteints de STB à la recherche d'AML. Il n'existe pas de 

recommandations quant au rythme et au type de suivi urologique des patients  

atteints de STB. Les protocoles rapportés dans la littérature sont variables  

mais une surveillance par des échographies rénales régulières dont la 

fréquence est adaptée à la pénétrance de la maladie semble être suffisante 

[16, 19].Nous avons identifié une tumeur du rein et une tumeur de vessie au 

cours du suivi des patients traités pour un AML. Ces deux patients n'avaient 

pas de STB. Il n'y a à ce jour pas d'association décrite entre les tumeurs du 

rein, de la vessie et les AML. Ces découvertes sont probablement fortuites.  



36 

Notre étude est limitée par son caractère rétrospectif et son faible 

effectif, inhérent à la rareté de cette pathologie. La faible valeur prédictive du 

test génétique et le refus de deux patients de faire le dépistage génétique 

limitent également l'interprétation des résultats.  

  

Dans cette étude, 8 (29%) patients présentaient des critères cliniques 

évocateurs de STB. Le diagnostic a été confirmé par dépistage des mutations 

TSC1 et TSC2 chez 3 (11%) patients. 

La fréquence relativement fréquente de la STB chez les patients 

suivis pour un AML nécessite la recherche de signes cliniques évocateurs. 
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LEGENDES 

 

Tableau 1 : Critères de Gomez. Progrès en urologie 2012 [27] 
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Tableau 2 : Caractéristiques des patients et des tumeurs 

 
Cohorte, n (%) STB+, n (%)  

Age médian 62 (36-88) 51 (39-66) 
 

Age médian au diagnostic 55 (32-80) 45 (36-60) 
 

sexe féminin 25 (89%) 2 (66%) 

 
Taille Moyenne des AML 

(cm) 4,6 (1-12) 6,25 (2,5-10) 
 

 
Circonstances de 

diagnostic     

Douleurs lombaires  9 (32%) 2 (66%) 

Hématurie  5 (18%) 2 (66%) 

Choc 3(11%) 0 (0%) 

Fortuit 15 (47%) 1 (33%) 
 

 
signes cliniques évocateurs de STB   

Angiofibromes 7 (25%) 2 (66%) 

Taches Hypomélaniques 2 (7%) 1 (33%) 

Plaque "peau de chagrin" 2 (7%) 1 (33%) 

fibrome péri unguéal 2(7%) 2 (66%)  

fibrome oral 4 (14%) 2 (66%) 

Lésions  email dentaire 3 (11%) 2 (66%) 

épilepsie 3 (11%) 1 (33%) 

kystes rénaux 8 (29%) 3 (100%) 
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Graphique 1 : Répartition des lésions cutanées évocatrices de STB chez les patients suivi pour un AML 
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Prévalence de la sclérose tubéreuse de Bourneville chez des patients pris en charge pour un angiomylipome rénal. 
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Prevalence of the tuberous sclerosis complex at patients taken care for a renal angiomylipoma. 
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 Introduction.- La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une phacomatose héréditaire autosomique 

dominante associée à des angiomyolipomes (AML) du rein. L’objectif de cette étude était d’identifier la 
prévalence de la STB chez les patients pris en charge en Urologie pour un AML. 

Matériel et Méthodes.- Nous avons inclus des patients pris en charge pour un AML de mars 2009 à juin 2016 
dans un centre hospitalier universitaire. Chaque patient était revu en consultation avec un examen clinique 
exhaustif et une imagerie. Les critères de Gomez  étaient utilisés pour orienter  les patients vers la consultation 
de  génétique. Les patients présentant un risque de STB élevé avaient une recherche de mutations des gènes 
TSC1 et TSC2.  
Résultats.- Nous avons inclus 28 patients dont 3 (11%) étaient atteints d’une STB. L’âge médian des patients 
était de 62 ans (36-82 ans), la taille médiane des AML était de 4,59 cm (1-12 cm). Au diagnostic initial d'AML, 3 

(11%) patients avaient une STB connue. A l’examen, l'anomalie clinique retrouvée la plus fréquente était une 
atteinte cutanée (angiofibromes de la face) chez 7 (25%) patients. Parmi les 8 (29%) patients présentant des 
critères de Gomez évocateurs, une  mutation des gènes TSC1 et TSC2 a été identifiée chez  3 (11%) patients 
dont le diagnostic de STB était antérieur à la prise en charge de l'AML.   
Conclusion.- Dans cette étude, 8 (29%) patients présentaient des critères cliniques évocateurs de STB. Le 
diagnostic a été confirmé par dépistage des mutations TSC1 et TSC2 chez 3 (11%) patients.  
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Introduction: Bourneville’s tuberous sclerosis or Tuberous Sclerosis Complex (TSC) is an autosomal dominant 
hereditary phakomatosis associated with angiomyolipomas (AML) of the kidney. The aim of this study was to 
identify the prevalence of TSC in patients diagnosed and cared for AML in our Department of Urology. 

Materials and Methods: All the patients with AML were included between March 2009 and June 2016 in a French 
university hospital. Each patient was reviewed in consultation with a clinical examination and imaging. Gomez 
criteria were used to refer patients to genetic analysis. Patients with a high TSC probability had a genetic analysis 
to search TSC1 and TSC2 genes mutations. 
Results: 28 patients were included and 3 (11%) were diagnosed TSC. The median age of the patients was 62 
years (36-82 years), the median size of AML was 4.59 cm (1-12 cm). When the diagnosis of AML was made, 3 
(11%) patients were already diagnosed for TSC. The most frequent clinical criteria were facial angiofibromas in 7 

patients (25%). Among the 8 patients (29%) with evocative Gomez criteria, a mutation of the TSC1 and TSC2 
genes was identified in 3 patients (11%) with a diagnosis of TSC made before the AML diagnosis. 
Conclusion: In this study, 8 patients (29%) presented clinical criteria suggestive of TSC. The diagnosis was 
confirmed by screening TSC1 and TSC2 genes mutations in 3 patients (11%). 
 
 

 


