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malformation 

artério-veineuse de type 2
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N ous rapportons le cas d’un garçon  
de 9 ans qui s’est présenté à 
notre clinique de dermatologie 
ambulatoire avec de multiples 

télangiectasies apparues progressivement 
depuis la naissance, à la fois sur le visage 
et sur le dos des mains. Ses antécédents 
médicaux incluent la découverte in utero d’une 
veine cave supérieure gauche et un épisode 
d’épistaxis. L’examen clinique a révélé la pré-
sence de plusieurs télangiectasies de petite 
taille situées sur son visage (Figures 1 et 2), 
sur son cou, sur ses jambes et sur le dos des 
mains (Figure 3). Deux macules télangiec-
tasiques entourées de halos anémiques ont 
également été observées sur sa jambe gauche 
(Figure 4) et son épaule droite, ainsi que 
des taches de Bier sur ses avant-bras et ses 
jambes (Figure 5).

Sur la base de cette présentation clinique, 
un diagnostic de syndrome de malformation 
capillaire-malformation artério-veineuse  
(MC-MAV) a été évoqué.

Figure 1: 
Télangiectasies multiples sur le visage.
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Figure 2: 
Télangiectasies multiples sur le visage.

Figure 3: 
Télangiectasies multiples sur les mains et taches de Bier.

Figure 4: 
Macules télangiectasiques entourées de halos anémiques.

Figure 5: 
Taches de Bier sur les jambes.
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Une angio-IRM cérébrale a été réalisée et s’est 
révélée normale. Les tests génétiques ont identifié 
une substitution faux-sens hétérozygote c.2512C> 
T, p. (Arg838Trp) dans l’exon 15 du gène EPHB4, 
confirmant le diagnostic de MC-MAV de type 2. 
Dans le cadre du conseil génétique, les parents 
du patient ont subi un test génétique. Le variant 
pathogène a été découvert à l’état hétérozygote 
chez le père.

Discussion

Le syndrome de MC-MAV se caractérise par la 
présence de multiples malformations capillaires 
cutanées et, dans certains cas, de malformations 
artério-veineuses associées.

Le syndrome MC-MAV de type 2 se transmet 
en tant que trouble autosomique dominant et est 
causé par des mutations de perte de fonction dans 
EPHB4, tandis que le syndrome MC-MAV de type 
1 est provoqué par des mutations hétérozygotes 
de perte de fonction dans RASA1 (1).

Les patients atteints de MC-MAV de type 2 pré-
sentent des malformations capillaires sur le visage 
ou les membres, une prévalence plus élevée de 
télangiectasies et de taches de Bier, un halo blan-
châtre périphérique au niveau de la plus grande 
macule cutanée et des épisodes d’épistaxis. 
Le risque de malformations vasculaires à flux 
rapide est plus faible dans le syndrome MC-MAV 
de type 2 (18% contre 31% dans le MC-MAV 
de type 1) (2).

Les anomalies vasculaires peuvent être des 
malformations artério-veineuses ou des fistules 
artério-veineuses (FAV), susceptibles d’entraîner 
des complications telles qu’insuffisance cardiaque 
congestive, hémorragies et séquelles neurolo-
giques. Par conséquent, une imagerie par réso-
nance magnétique du cerveau et de la colonne ver-
tébrale doit être réalisée afin d’identifier une MAV 
menaçant potentiellement le pronostic vital (3).
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Dans le cas de notre patient, aucune MAV ni FAV 
n’a été identifiée, mais une veine cave gauche a 
été découverte pendant la grossesse. Cette malfor-
mation rare, qui touche 0,3 à 0,5% de la population 
générale, est généralement asymptomatique et 
sans répercussions hémodynamiques (4).

Une association entre la perte de fonction du 
gène EPHB4 et les malformations cardiaques 
congénitales a été décrite dans de nombreuses 
études. En effet, le récepteur 4 de l’éphrine de 
type B et son ligand l’éphrine B2 sont cruciaux 
pour le développement du système cardiovascu-
laire au cours de l’embryogenèse précoce (5).

La persistance de la veine cave gauche chez 
notre patient n’était associée à aucune malforma-
tion cardiaque et a donc été considérée comme 
une variante anatomique fortuitement associée au 
syndrome MC-MAV.

Conclusion

Le syndrome MC-MAV de type 2 est une entité 
rare qui doit être envisagée en présence de malfor-
mations capillaires multifocales. Il est important 
de confirmer le diagnostic, car il peut conduire à 
la détection de malformations artério-veineuses à 
haut débit. ■


