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* Dyspnée d’effort modérée

®* Examen non contributif

°* EFR:
CVF : 1.54 (51%)
VEMS : 1.34 (52%)
C.Tiffeneau et CPT normaux
GDS : normaux

°* Mise sous Symbicort, effet tres positif:
CVF : 2.46 (84%)
VEMS : 2.160 (86%)
C. Tiffeneau et CPT normaux
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®* 2 sceurs et 1 niece: pathologie
respiratoire identique
(pneumothorax)

* Dosage alphal Antitrypsine
normal

° Aspect cutané tres evocateur:
Quel est votre diagnostic ?
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SYNDROME DE BirT HoGG DUBE

EXPLORATION MOLECULAIRE DU GENE FLCN CODANT LA FOLLICULINE
(Genbank mRNA : NM_144606, Genbank protein :NP_653207)
Séguencage de la séquence codante et des jonctions exens introns
(Big Dye terminator vi.1 - Life Technologies)

Le 15 septembre 2014,

Nom et prénom: CHRISTINE
{(Nom de jeune fille):

Date de naissance: 19/04/64

Sexe: féminin

Situation : Apparentée

Date de réception du prélévement: 24/06/14

Type de prélevement: 02724sang total
Numéro de 'échantillon: BHD 00431/02724
Numeéro de famille: ' ONC 04342

Indication de Fanalyse: Exploration familiale dans le cadre d’an syndreme de Birt Hogg Dubé
Mutation identifiée chez e cas index : c.616A>T (p.Lys206*)

Résuliats: Présence de la mutation ¢.616A>T (p,Lys206%) a I'état héterozygote dans I'exon 6 du
gene FLON, q
pnclusion
Présence de la mutation familiale responsable du syndrome de Birt Hogg Dubé.
Attention : ce résultat doit étre confirmé sur un devextemeprélévement indépendant
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Syndrome de Birt-Hogg-Dubé

® 1¢re description en 1977

°* Transmission autosomique dominante; mutations variées
dans un gene en 17p11.2 (bras court chromosome 17)

® Association
- de lésions cutanées (fibro-folliculomes 90%)
- de kystes pulmonaires avec pneumothorax dans 40%

- et de tumeurs rénales (entre 15/34%)
qui justifient une surveillance rigoureuse
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Signes TDM de la maladie de Birt-Hogg-Dubé

Kystes multiples de taille variable dans un parenchyme normal
par ailleurs.

Topographie plutot moyenne et inférieure a prédominance
sous pleurale.

Pneumothorax complet, localisé, interlobaire.

Parfois séquelles du traitement d’'un pneumothorax.
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Définition

* Hyperlarté parenchymateuse sphérique a paroi fine (<2 mm)
entourée de poumon sain
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Nombreuses éetiologies (1/2)

Histiocytose langerhansienne et non langerhansienne

Lymphangioleiomyomatose sporadique ou associée a une sclérose
tubéreuse de Bourneville

Associé aux syndromes lymphoprolifératifs: pneumonie interstitielle

lymphocytaire secondaire ou idiopathique, maladie des dépots
des chaines légeres des immunoglobulines, amylose.

D’origine génétique /congénitale : syndrome de Birt-Hogg-Dubég,
syndrome de Protée, neurofibromatose, syndrome d’Elhers-Danlos,
maladie adénomatoide kystique, dysplasie bronchopulmonaire.
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Nombreuses éetiologies (2/2)

* Induits par le tabac (hors histiocytose) : pneumonie desquamative,
bronchiolite respiratoire avec atteinte interstitielle.

°* Pneumonie d’hypersensibilité subaigué.

®* Causes infectieuses: pneumocystis jirovecii, staphylococcie,
papillomatose, coccidioidomycose.

° Origine néoplasique: métastases kystisées (sarcome, ADK digestif,
cancer épidermoide ORL, col utérin, vessie, rein).

* Divers: post-traumatique, post-SDRA, poumon des cracheurs de feu,
post-ischémie (Embolie pulmonaire chronique, cardiopathies congénitales).
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Controler le rein

devant toute maladie kystique pulmonaire

Maladie kystique pulmonaire et lésion rénale
®* Lymphangioleiomyomatose

® Sclérose tubéreuse de Bourneville

°* Métastases kystisées d'une néoplasie rénale

°* Syndrome de Birt-Hogg-Dubé

®* Syndrome de Protée
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