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MALFORMATIONS ARTERIOVEINEUSES CEREBRALES



Malformations artérioveineuses cérébrales

• Malformations artérioveineuses cérébrales (MAVc) 

➢ Vaisseaux anormaux à la surface ou au sein du parenchyme cérébral

➢ Pas d’interposition de lit capillaire

➢ Risque principal = rupture (gravité variable)

• Epidémiologie

➢ Prévalence ≈ 1/5000 à 1/10000

➢ Complication hémorragique grave 

▪ Non rompues : 2-3% par an

▪ Rompues : 4-8% par an

▪ Pic chez l’adulte jeune (30-40 ans)

CHRU Tours



Traitements des MAVc

• Traitement conservateur (surveillance) 

• Embolisation endovasculaire

• Microchirurgie

• Radiochirurgie

➢ Peuvent être combinés

Clarençon et al. Clinical Neuroradiology. 2023



Evolution naturelle et traitements des MAVc
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MAVc de grades IV et V, a fortiori rompues



GENETIQUE DES MAVc



Génétique des MAVc

• Certaines MAVc = origine génétique clairement identifiée (< 5%) 

➢ Exemple : Maladie de Rendu-Osler

• Sporadiques (= non familiales) = longtemps considérées non génétiques

• Récemment (2018), mise en évidence sur pièce chirurgicale de 
mutations somatiques (= uniquement certaines cellules) dans 
les MAVc sporadiques 

➢ « Voie de signalisation MAPK »



Génétique des MAVc

• Mutations somatiques dans les MAVc sporadiques

➢ KRAS 

➢ BRAF



Mise en évidence des mutations

• Biopsies « classiques » ?

➢ Non

➢ Malformations vasculaires

• Biopsies liquides = prélèvements sanguins

➢ Détection d’ADN circulant « muté » sur biopsies liquides

▪ Peu invasif (prélèvement sanguin)

o Proche de la malformation

o Veine périphérique

▪ Obtention du statut muté/non muté sans nécessité de chirurgie

Illustration libre de droit



Performances

• Bonnes pour les MAV extra-SNC

• Inconnues pour les MAVc



PROJET



Projet

• Preuve de concept

➢ Valider si les biopsies liquides peuvent être utilisées pour détecter les mutations somatiques 
dans les MAVc

▪ Biopsies liquides sur artère à proximité immédiate du nidus de MAVc 

▪ Biopsies liquides sur veine à proximité immédiate du nidus de MAVc

▪ Biopsies liquides sur veine périphérique

o Recherche d’ADN muté sur ces biopsies liquides

Pinkiewicz et al. Journal of Clinical Medicine. 2022



Perspectives : Essais cliniques

• Principe : 

➢ Mise en évidence des mutations par biopsies liquides

➢ Traitement par inhibiteurs spécifiques

• Applications possibles :

➢ « Traitement néo-adjuvant » : patients non traitables avec les modalités actuelles => patients traitables

➢ « Traitement adjuvant » : résidus post-embolisation +/- résidus post-chirurgie
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