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Observation

Un homme de 33 ans, sans antécédent, se présemtadnsultation pour avis et prise en
charge de multiples Iésions du dos d’extension nesgive depuis 5 ans. Il s’agissait de
lésions nodulaires et indolores, de couleur chadesconsistance mollig 1a et 1b. Le
patient rapportait la présence de lésions simgaitegez sa mére et une tante maternelle. Le
diagnostic de léiomyomes était évoqué. L'analystolugique confirmait le diagnostic de
piloléiomyome.

En raison du grand nombre de Iésions et du confartédial, 'hnypothése d’'un syndrome de
Reed était émise. L'IRM rénale réalisée a titraésgatique mettait en évidence une lésion
nodulaire rénale droite suspecte de 2 cm de diam@ty 2a et 2b). Une néphrectomie
partielle était réalisée. L'examen anatomopathaojogiétait en faveur d’'une tumeur rénale a
cellules éosinophiles difficile a classer, d’exérésmpléte. Une perte d’expression totale de
la fumarate hydratase (FH) au sein des cellules otal®s était objectivée en
immunohistochimie, confortant I'hypothése d’'un syorde de Reed. L'analyse génétique sur
prélévement sanguin mettait en évidence une matatastitutionnelle hétérozygote du géene
FH située dans I'exon 5 (c.632T>G). Il s'agissaihel mutation non décrite dans les bases de
données. Le dosage de l'activité enzymatique @ll&tait significativement bas par rapport
au témoin, confirmant le diagnostic de léiomyomathéréditaire. Un conseil génétique avec
dépistage des apparentés a été programmé. Uneilisalimin par laser C@ des

piloléiomyomes du dos a été réalisée avec un gddthétique satisfaisant.

Commentaires

Le syndrome de Reed, également appelé |éiomyomai@salitaire ou syndrome HLRCC

(Hereditary Leiomyomatosis and Renal Cell Carcinpnest un syndrome rare, de

transmission autosomique dominante, défini parsfamtion de multiples léiomyomes

cutanés et utérins. Sa prévalence est inconnueobglication principale est le risque de

survenue d'un cancer rénal. Ce syndrome est sdoer@laune mutation génétique d'une
enzyme du cycle de Krebs, la fumarate hydratases siur le chromosome 1, dont le réle
suppresseur de tumeur est suspecté. Le diagnodtiétce évoqué devant un contexte familial
de léiomyomes cutanés multiples et chez la femmeasrde [éiomyomes utérins de survenue
précoce. Il est confirmé par I'analyse génétiguge bhutation du gene de la FH est mise en
évidence chez 85% des patients (1). En l'absencendiation génétique ou en cas de

mutation non connue comme pathogeéne un dosageacté/ifé enzymatique de la FH doit



étre réalisé a la recherche d’'une perte d’activité.

Les léiomyomes cutanés, le plus souvent des pilmigdomes, sont présents chez 73% a 90 %
des patients. L'age moyen d'apparition est de 25 Hrs'agit de lésions papuleuses ou
nodulaires de couleur chair et de consistance mddjgarties sur les membres, le tronc, le
visage et le cou, de disposition parfois segmentéd). Ils peuvent étre responsables de
douleurs chez 90% des patients, majorées ou dégleaar la pression, un traumatisme ou
le froid. Leur prise en charge dépend du nombréédiens et de la géne fonctionnelle et
esthétique occasionnée. Elle repose sur la préiseriglinhibiteurs calciques en cas de
douleurs, une exérese chirurgicale pour les |ésiaigpues ou peu nombreuses, et le laser CO
en cas de Iésions multiples (2).

L'atteinte utérine est présente chez 77 a 100%felmsnes atteintes de Iéiomyomatose
héréditaire. Il s'agit de Iéiomyomes plus commundrappelés fibromes utérins responsables
de douleurs abdominales, de ménométrorragies etodeplications obstétricales. Leur

survenue est précoce, généralement avant 30 ams, qale I'age de survenue classique des
fibromes utérins est de 45 ans en moyenne. lls Wisadt a une hystérectomie ou une

myomectomie dans 38% des cas avant I'adge de 3£t dasis 68% des cas avant 40 ans (3).

15 a 20 % des patients développent un cancer fénallis souvent papillaire de type 2, mais
d'autres types histologiques ont été décrits. Sklenkoet al, 'dge moyen au diagnostic de
cancer rénal est de 41 ans mais des cas ont gérté&p chez des patients de 10 a 90 ans (4).
Aucun facteur de risque clinigue ou moléculairesdevenue de cancer rénal n'a été identifié.
Il s'agit de tumeurs agressives, longtemps asyngtigoes donc de découverte tardive et de
mauvais pronostic. Dans I'étude de Muller, 47% platients étaient diagnostiqués au stade
d'emblée métastatique (5). Compte tenu de ce ristpge recommandations actuelles
préconisent la réalisation systématique d’'une IRMafte annuelle chez les adultes. Chez
I'enfant, une surveillance dés I'age de 8 ans essaillée, des cas pédiatriques de tumeurs

rénales ayant été observeés.

Conflits d'intéréts : aucun
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=  Figures 1a et 1b : Multiples piloléiomyomes du dos
= Figures 2a (coupe frontale) et 2b (coupe axiale) : IRM rénale mettant en
évidence un carcinome rénal droit

















