B Ghaye — G Derot

-Femme de 22 ans
-Antécedent « d’anomalie rénale »

- Angiofibrome de la face connu depuis I’enfance
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Diagnostic ?



Diagnostic

Lymphangioleiomyomatose
dans le cadre d’une

sclérose tubéreuse de
Bourneville



Pulmonary Cystic Disease

Differential diagnosis

Congenital
Bronchogenic Cyst
CCAM
Cystic sequestration
Cystic mesenchymoma
Infectious
TB
Staphylo, Strepto
Mycosis
Pneumocystis
Echinococcus granulosus or E multilocularis
Paragonimiasis, Sparganosis, Phaehyphomycosis
LIP, Amylosis, Non-amyloid Ig Disease,
DIP, RB-ILD
Diffuse disease
Langerhanssasli=hietionydasis
LANI, Tuberous sclerosis
Marfan, cifiere=Bamestype 4
Mets
Rhumatoid nodule
Sarcoid
Honeycomb cystic lung disease (IPF, Collagen
disease asbestosis,)

Broncho-pulmonary dysplasia, post-ARDS

\Various

Down's syndrome

Laceration

Birt-Hogg-Dubé syndrome
Hyalinizing granuloma
Neurofibromatosis
Chester-Erdheim

EAA
Laryngo-tracheo-bronchial papillomatosis
Metastatic leiomyoma

Immune recovery syndrome
Chronic asthma

Protée syndrome

Post-ischemic cyst

Old lung

Alpha-1 antitrypsin deficiency
Chronic interstitial emphysema



Lymphangioleéiomyomatose:
Epidémiologie

« Fde 15a 50 ans, rarement post-méenopause: hormono-dependance
* Rare (prévalence de 3/millions d’hab en 1997)

e Mais pas tant que ca...

« Délai diagnostic de 3 a 4 ans

- Evolution potentiellement grave: 3 groupes

-1 Respi C rapidement progressive en g années ou mois — greffe

-Evolution identique sur gqg 10aines d’années ++
-Formes lentement/non évolutives

Survie a 15 ans de 71% (étude germop, 1999)



Lymphangioleéiomyomatose:
Physiopathologie

 Proliferation de CML: maladie systemique
« Envahissement :
- de la paroi des bronchioles/alveoles—

obstruction— kystes

- de la plevre
- des VeInes — HTAP veineuse, hémoptysie

- des lymphatiques — Chylothorax, acite chyleuse
(envahissement des GG hilaires, mediastinaux, extrathoraciques)



8 | ymphangioléiomyomatose:
Clinique

* Dyspnée (d’effort), toux, I. respiratoire C
obstructive ou restrictive (atteinte pleurale)

« Complications: PNO (révélateur dans 50%,
récidivant dans 30%), Chylothorax, hémoptysies,
ADP thoraco-abdominales (ascite chyleuse,
chylurie, compression de la VCI...)

« Leiomyomes utérins 1, AML rénaux, méningiomes
(Cl progestatifs)
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Lymphangioleiomyomatose
(LAM)

» 2 formes:
— Sporadique

— Associée a la sclérose tubereuse de Bourneville (STB)

« 2 genes mutés: suppresseurs de tumeur

— Gene TSC1 (chromos 9934) (adhésion cellulaire) et TSC2
(chromos 16p13) (cycle cellulaire: voie mTOR)

— LAM sporadique: Mutation germinale de TSC2 a faible
pénétrance ou mutation somatique?



Differenciation STB+LAM et
LAM isolee: TDM thoracique

LAM TSC/LAM
CT Finding (n = 256) (n= 67)

Extent of lung cysts
Minimal 11(4) 13 (19)
Mild 84 (33) 27 (40)
Moderate 58 (23) 10 (15)
Severe 103 (40) 17 (25)
Multiple noncalcified nodules* 3(1) 8(12)
Thoracic duct dilatation 9 (4) 0
Pleural effusion 30(12) 4 (B)
Lung transplant 13 (5) 0

 LAM isolée: fréequence 1 de dilatation du canal
thoracique, d’épanchement pleural: Atteinte pulmonaire
plus sévere !

 LAM/STB: frequence 1 de nodules pulmonaires non

calcifiés
Avila, Radiology 2007; 242:277



& Différenciation STB+LAM et
LAM i1solée: TDM abdominale

LAM TSC/LAM
CT Finding (n = 256) (n = 67)

Hepatic AML 6(2) 22 (33)

Renal AML 83 (32) 62 (93)
LALM 74 (29) 6(9)
Ascites 26 (10) 4 (6)

 LAM isolée: fréquence 1 d’ascite

 LAM/STB: fréequence 1 d’AML rénal ou
hépatique, de néphrectomie, d’embolisation rénale

Avila, Radiology 2007; 242:277



Differenciation STB+LAM et
LAM isolée: TDM os

g agt s » Localisation: ubiquitaire avec
oot sorvay _wnscun majorite sur rachis

. « 0,3cm (0,22 3,2)

» Forme arrondie, ovalaire

« 3eme atteinte en fréquence en
Imagerie

’ WH THORAN

angiofibroma or 6 (97)
ad plaque "

iungual fibroma 53 (91) -

odules

Avila, Radiology 2010; 254:851
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