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PREFACE

Tu grandis,
et tu le sais cette période
vers l'dge adulte s‘accompagne de nombreux
changements dans le corps, dans la vie
et les envies, dans les relations,
dans l'autonomie...

L'adolescence est toujours une étape particuliere,
et qu'en est-il alors pour toi, qui a besoin

d’'une surveillance médicale suite a un dépistage
génétique ou chez qui un diagnostic de maladie
de Rendu-Osler (RO) a été fait ?

Ce livret est proposé pour taccompagner,
t'apporter des informations et répondre,
nous l'espérons, a tes interrogations sur
cette maladie et son impact sur ta vie

actuelle et future.
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QU’eST-(€ QUE LA MALADiE DE RO ?

La maladie de Rendu Osler (RO) est une maladie
orpheline d'origine génétique qui touche certains
petits vaisseaux sanguins.

La maladie de Rendu Osler (RO), aussi appelée HHT en raison
de son nom anglais « Hereditary Haemorrhagic Telangiecta-
sia », est une maladie génétique qui atteint les petits vais-
seaux sanguins, les capillaires*, qui se développent en formant
comme de petites pelotes de laine. Ce n'est pas une maladie
du sang ni un trouble de la coagulation*.

Elle est considérée comme une maladie rare car elle concerne
environ une personne sur six mille.

C'est aussi souvent une maladie familiale puisqu’elle peut étre
transmise par un parent a ses enfants ce qui est peut-étre le
cas dans ta famille.

Si v vas & vn concert de 20 OO0 spectatevrs
iy a potenticllement 2 avtres personnes
avec vn RO dans le pvblic.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.




QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

La vie avec la maladie de RO : une vie normale !

La maladie de RO n'est pas une maladie contagieuse, elle ne
peut pas « s'attraper ».

Chez les personnes concernées elle est présente tout au
long de la vie, avant méme la naissance, et des symptémes*
peuvent apparaitre avec le temps.

Le plus souvent les enfants et adolescents
’ 13 .
concernes ne présentent avevn signe, en dehors
de guelgves saignements de nes,



Le diagnostic de la maladie de RO est d'abord clinique : il re-
pose sur la présence de signes de la maladie. Les symptémes*
ne sont pas nécessairement tous présents au moment du dia-
gnostic, ils peuvent apparaitre et évoluer au cours de la vie.

Les signes débutent souvent dans l'enfance ou chez le jeune
adulte mais parfois plus tard. Dans une méme famille, ils
peuvent étre différents, présents ou absents, et plus ou moins
severes.

Dans la maladie de RO la durée de vie est normale, comparable

\ /

_..-’

a celle de la population générale.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.



QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

1) LES SAIGNEMENTS DE NEZ

Les saignements de nez, aussi appelés épistaxis*, sont le signe
le plus visible et souvent le plus génant de la maladie de Ren-
du-Osler.

Les saignements de nes,
sont {relaucr:-fs dans 'enfance
et "adolescence meme en debors

de la maladie de RO,

Les épistaxis* concernent plus de 95 % des patients apres 50
ans, mais leur sévérité est tres variable. Elles peuvent étre ré-
pétées, de jour comme de nuit, et parfois responsables d'une
anémie* (diminution des globules rouges par manque de fer)
ce qui peut fatiguer ou essouffler.

Certains patients ont des saignements de nez rares et ne sont
pas génés dans leur quotidien.

Les épistaxis* sont dues a la présence de petits angiomes*
dans le nez qui peuvent saigner a cause du dessechement de
la muqueuse* nasale lié au passage de l'air dans les narines.



Que faire si je saigne du nez ?

La premiere chose a faire est de se moucher puis de compri-
mer les narines juste sous l'os pendant plusieurs minutes pour
arréter le saignement. Il vaut mieux éviter de pencher la téte
en arriere pour ne pas avaler le sang mais plutét se pencher
au-dessus d'un lavabo si le saignement est abondant.

Au quotidien une humidification plusieurs fois par jour de la
muqueuse nasale par des pommades, des sprays et du sérum
physiologique permet de diminuer les épistaxis*, leur nombre
et leur durée.

L'humidification a montré son efficacité et son role préventif
dans la limitation des saignements. Un humidificateur dans la
chambre est également un moyen simple pour éviter le desse-
chement de la muqueuse* nasale.

Lorsque les saignements sont longs et/ou fréequents, il peut
étre nécessaire d'apporter du fer a l'organisme pour éviter
une anémie*. Le médecin prescrit alors des comprimés ou un
sirop a prendre tous les jours. Il faut veiller a manger équilibrer
notamment des aliments riches en fer et a ne pas négliger les
autres pertes de fer (comme les regles chez les filles).

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.



QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

En cas de saignements particulierement longs, il peut étre
nécessaire de se rendre aux urgences pour étre méché(e) avec
des meches résorbables (bandes de pansement absorbantes
que l'on peut mettre dans le nez) comme cela est indiqué sur
la Carte d’'Urgence*.

54'; } Savoir /

‘ Le chavd, faverise la dilatation
V des vaisseavx et peu-f déclencher
des saignements de nes ; si+v es sensible
il est préférable A’éviter
/ les expositions av soleil,

Y3 /Jl."VC/‘SCJ le froid favorise la
vasaconstriction ; en cas d’épistaxis
importante tv pevx poser des glagons

sur +on nes,



2) LES TELANGIECTASIES

Les télangiectasies* sont de petites lésions cutanées rouges
ou violacees : les capillaires* forment comme de petites pe-
lotes visibles sous la peau. Elles débutent leur apparition vers
20 ans et peuvent augmenter en nombre tout au long de la
vie. Les plus caractéristiques sont localisées sur les doigts, les
leévres, dans la bouche et le nez.

Les télangiectasies* peuvent saigner ou étre génantes sur le
plan esthétique. Leur traitement par un dermatologue connais-
sant bien la maladie est alors possible.

3) LES SIGNES PULMONAIRES

Des malformations artério-veineuses pulmonaires (MAVp)*
peuvent étre présentes dés l'enfance. Ce sont des commu-
nications directes entre les arteres pulmonaires et les veines
pulmonaires sans l'intermédiaire d'un réseau capillaire normal.

Les capillaires* s'élargissent et forment de petites pelotes au
lieu d'étre tres fines.

€--- Artére----»

Echange
d’oxygéne

o O i _Molécules d'oxygéne

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.




QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

Quand les MAVp* sont présentes, tu ne t'en rends en général
pas compte car elles sont le plus souvent asymptomatiques*
mais elles peuvent entrainer des complications neurologiques
ou une baisse de l'oxygéne dans le sang (essoufflement). C'est
pour cette raison que leur dépistage* est indispensable.

Chez l'adulte, le dépistage* des MAVp* se fait par un scanner*
thoracique sans injection.

Chez l'enfant et le jeune adolescent, le dépistage* des MAVp*
est fait par une échographie cardiaque de contraste*. En l'ab-
sence de MAVp* le suivi est fait tous les 5 ans.

Lorsqu'une ou plusieurs MAVp* sont présentes et que leur trai-
tement est techniquement possible, celui-ci sera proposé sys-
tématiquement pour éviter les complications. Le traitement est
appelé vaso-occlusion ou embolisation* et il est réalisé par
un radiologue interventionnel qui bouche les malformations
au moyen de coils ou plugs*, de petits ressorts ou bouchons.

Il 'y a pas d'opération chirurgicale, le radiologue passe par
les vaisseaux.

Si des MAVp* sont présentes :

- un traitement antibiotique est nécessaire avant certains
soins dentaires.

- la pratique de la plongée sous-marine avec bouteilles
est contre-indiquée.



4) LES SIGNES HEPATIQUES ET DIGESTIFS

Le foie peut présenter des malformations artério-veineuses
hépatiques (MAVh)* et un élargissement des vaisseaux mais
ces signes sont rares dans l'enfance et l'adolescence.

Les MAVh* sont le plus souvent asymptomatiques*. Générale-
ment elles ne sont pas traitées mais surveillées.

On ne te proposera pas le dépistage* des MAVh* car il ne pre-
sente pas d'intérét pour toi.

Apres 18 ans, une échographie hépatique sera réalisée par un
radiologue connaissant bien la maladie de RO. En l'absence de
MAVh* une surveillance échographique est faite tous les 5 ans.

Des télangiectasies* peuvent étre présentes dans le tube di-
gestif mais leur dépistage* n'est pas proposé dans l'enfance
et l'adolescence sauf si la maladie de RO est associée a une
polypose* juvénile* chronique.

L8
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* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.




QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

5) LES SIGNES NEUROLOGIQUES

Environ 10% des patients peuvent présenter des malformations
vasculaires cérébrales (MAVc)*. Le risque de saignement étant
faible, les MAVc* ne sont pas systématiquement recherchées.

En cas de maux de téte trés violents et inhabituels il est re-
commandé de se rendre aux urgences.




A quoi sert le suivi médical ? Est-ce que la maladie
va s'aggraver chez moi ?

Dans la maladie de Rendu-Osler, la durée de vie est la méme
que dans la population générale. Les signes de la maladie
peuvent apparaitre a un age et avec une sévérité tres variable
d’'une personne a lautre, méme dans une méme famille. L'in-
térét de la surveillance médicale est de permettre une prise en
charge précoce des symptémes*.

Cette prise en charge médicale est détaillée et expliquée dans
un Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS)*.

Les personnes concernées par la maladie de RO regoivent
une « Carte d'Urgence* », document officiel qui indique les

recommandations a prendre en cas de prise en charge dans
un service d'urgences.

ZiI n'es+ pas possible de +e dire comment la maladie
/ . . /
va évelver ches +oi, les signes gue tv présenteras
ov cevx gue +u n’auras jamais, mais le svivi médical régulier,

tovsiles /42 ans, est important,

Cette consvitation +e perne-t‘ ayssi
de poser tovtes les guestions gue tv pouvrrais
avoir svr la maladie,

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.




QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

La maladie de Rendu-Osler est une pathologie rare que ton
meédecin peut ne pas connaitre. Il est donc important que le
suivi des patients soit fait dans un centre spécialisé et par des
meédecins la connaissant bien. Il existe en France un Centre
de Reéférence* a Lyon et plusieurs Centres de Compétences*
répartis sur le territoire francais.

L'objectif du suivi annuel, ou tous les 2 ans, est de réaliser les
examens de dépistage* nécessaires, de proposer une prise en
charge réguliere et précoce des éventuels signes de la maladie,
d'accompagner au mieux le patient quel que soit son age et
de répondre a ses questions.

Pense & noter & I’avance les 5ues-h'on$ gve +v vevx poser
/
av medecin pour ne pas les ovblier,



Pourquoi m’a-t-on fait
une prise de sang ?

Lorsqu'une personne présente des signes de la maladie de RO,
le diagnostic est posé a partir de ces symptémes*. Il est en-
suite possible de rechercher par une prise de sang un variant*
génétique responsable.

Pour la premiere personne de la famille chez qui cette étude
est faite, le délai de résultats de l'analyse est long, parfois
jusqu’a un an ; pour les autres membres de la famille, lorsqu’un
variant* est déja identifié, il faut compter 3-4 mois.

Trois génes responsables de la maladie de Rendu-Osler sont
actuellement connus :

- Endogline (ENG)
< ALK-1 (ACVRLI)

- Et plus rarement SMAD4, associant maladie de Rendu-Osler
et polypose juvénile* chronique (moins de 4 % des patients).

Une variation dans les génes ENG ou ACVRLI est retrouvée
chez 90% des personnes présentant une maladie de RO.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.




QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

A quoi sert l'étude génétique ?

Le dépistage genétique* est proposé de maniere systéma-
tique aux apparentés des personnes présentant une maladie
de Rendu-Osler, qu’ils aient des signes de la maladie ou pas.
L'objectif est de réaliser ensuite des examens complémen-
taires chez les personnes porteuses du variant* génétique afin
de prévenir les complications de la maladie qui sont parfois
aigues et graves, méme chez des personnes jeunes ou qui ont
tres peu de signes.

Le dépistage génétique* peut étre proposé a partir de 5-6 ans
méme si l'enfant n'a pas de signe car c'est l'age a partir du-
quel les examens complémentaires peuvent étre faits.

Parfois le dépistage génétique* peut étre réalisé au moment de
la naissance, sur le sang du cordon ombilical.




Pourquoi est-ce une maladie familiale ?

Lorsqu'un parent est porteur d'une particularité genétique, ou
variant, responsable de la maladie de Rendu-Osler, il a 50 %
de risque de la transmettre a chacun de ses enfants.

En effet la maladie de Rendu-Osler est une pathologie qui se
transmet sur un mode autosomique dominant*.

Lorsqu'un variant* est identifié chez un parent, il est possible
de savoir si les enfants ont hérité de ce variant*. Pour cela, un
dépistage génétique* peut étre realisé a partir d'une prise de
sang. Si le variant* familial est retrouvé, une surveillance sera
mise en place et quelques examens de surveillance pourront
étre proposés.

La présence du variant* ne signifie pas que la personne est
malade ou que des signes cliniques sont présents mais qu'ils
pourraient apparaitre d'ou l'importance de la surveillance.

Et si le variant* familial est absent chez une personne, il n'ap-
paraitra pas plus tard, ce résultat est certain et définitif. Et il
n'y aura pas de risque de transmission a ses enfants, ni de
saut de génération.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.




QU’eST-(e QUE LA MALADiE DE RO ?

Si on retrouve le variant génétique
c’'est que je suis malade ?

Etre malade c'est avoir des signes ou des symptémes* d'une
maladie. Bien souvent lorsque le dépistage génétique* est
proposé, l'enfant ou le jeune n'a pas de signe clinique, il est
asymptomatique*, on ne peut pas dire qu'il est malade.

Saveir gue +v es portevrised dv variant
Familial ne fait pas de +oi ynted
malade, mais yne personne chey gui

. a .
vne surveillance va efre mise en place.



Le Centre de Référence* et le réseau national travaillent en-
semble sur des projets de recherche et des essais thérapeu-
tiques. L'objectif est d'améliorer la prise en charge des patients,
de développer de nouveaux traitements et médicaments...

Lors des consultations, le médecin informe les patients de plus
de 18 ans des projets et protocoles en cours et de leur possi-
bilité d'y participer.

Des recherches en laboratoires sont également réalisées en
France et a l'étranger. Les chercheurs étudient les mécanismes
de la maladie pour mieux la comprendre afin de trouver des
traitements adaptés.

Bien sdr, idéalement on aimerait corriger le gene atteint. La
thérapie génique fait d'énormes progres et pour certaines ma-
ladies il y a des résultats encourageants. Pour la maladie de
Rendu-Osler il est encore trop tot.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.
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MA ViE ACTUELLE ¢
SCOLARITE, ETUDES ET AMiS

Puis-je aller au collége, au lycée normalement
ou faut-il demander des aménagements ?

La maladie de RO n'a pas d'impact sur la scolarité et les
études. Les jeunes suivent une scolarité normale et n‘ont, ni
difficulté, ni limitation intellectuelle liée a la maladie. Il n'y a
donc généralement pas de nécessité a mettre en place des
aménagements ou des aides type AVS ou AESH (Auxiliaire de
Vie Scolaire ou Accompagnement des Eleves en Situation de
Handicap), tiers-temps, PAIl (Projet d'Accueil Individualisé)...

La maladie de BO n'es+ \ ’ /

PAS Un€ €XcUSe pour ne pas

+ravailler en classe ./

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.



MA ViE ACTUELLE ¢
SCOLARITE, ETUDES €T AMIS

Les personnes qui ont une maladie de RO peuvent travailler
dans tous les domaines, il n'y a pas d'interdiction ni de li-
mitation stricte. Il faut tout de méme noter que l'accés aux
carrieres militaires, de pompiers et plongeurs sous-marins
avec bouteilles peut étre compliqué en cas de signes cliniques
comme des saignements de nez importants.

La question est importante. Souvent les épistaxis* sont le seul
signe présent chez les jeunes et elles sont courantes chez les
enfants et adolescents méme sans maladie de RO. Le diagnos-
tic génétique de maladie de RO est fait pour mettre en place
une surveillance et cette information médicale ne doit pas te
desservir sur le plan personnel.

Bien sdr, si la maladie de RO a un impact sur le temps sco-
laire avec la nécessité d'aller régulierement a des rendez-vous
meédicaux, une fatigue sévere due a une anémie* ou des sai-
gnement abondants t'obligeant a interrompre les cours, il peut
devenir nécessaire d'informer l'équipe pédagogique afin que
des aménagements soient éventuellement mis en place.

La pratique d'activités sportives est recommandeée pour tous
et les jeunes avec ou sans symptémes* de la maladie de RO
ne font pas exception a la régle. Les sports pouvant entrainer
des chocs sur le nez comme les sports de combat ou le rugby
risquent de favoriser les épistaxis* et ne sont donc pas les
plus appropriés.

Et la plongée sous-marine avec bouteilles est contre-indiquée
en cas de MAV pulmonaires* méme traitées.



Dois-je en parler a mes ami(e)s ?

La maladie de RO n'‘empéche pas de se faire des ami(e)s et
de partager des moments et des activités avec eux. Tu peux
avoir le sentiment d'étre différent(e) parce que ce diagnostic a
eteé fait chez toi, que parfois tu saignes du nez, que tu as un
suivi médical...

Tes ami(e)s peuvent aussi te poser des questions ou s'inquié-
ter pour toi. Un résultat d'étude génétique, plus encore lorsqu'il
concerne une personne sans symptéme*, est personnel.

Cela ne signifie pas que le diagnostic doive étre caché, il n'a
rien de honteux, mais c'est a chacun de deécider avec qui il
souhaite partager cette information. Certains parleront de la
maladie de RO trés librement, d'autres n‘aborderont la ques-
tion qu'avec leurs ami(e)s les plus proches..

Il n'y a pas une bonne fagon de faire ou de réagir, l'important
est que cette déemarche soit personnelle et que tu te sentes
libre d'en parler si tu le souhaites, au moment ou tu le décides
et aux personnes que tu choisis.

70 en parles si +v veux,
2 gvi Fv veux,
gvand +v vevx !

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret. a
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MA SANTE

Quelles précautions particuliéres dois-je prendre ?
(médicaments, contraception, alcool, tabac, drogue)

La maladie de RO permet de mener une vie normale. Le
plus génant ce sont souvent les épistaxis qui peuvent se
déclencher quel que soit le moment et parfois durer assez
longtemps.

Sur le plan médical, aucun médicament n'est interdit en de-
hors de l'aspirine qui peut favoriser les saignements de nez.

Toutes les méthodes de contraception peuvent étre utilisées
(préservatifs, pilules, implant..), il n'y a pas de contre-indica-
tion liée a la maladie de RO et cela est a discuter avec ton
meédecin traitant ou ton gynécologue.

L'alcool peut entrainer des saignements de nez. Et bien enten-
du, le tabac et les drogues méme celles qui sont dites douces
sont a éviter !

)
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Mavsiie pas ! ’l‘»\po/‘-fnnce de ’bumidification dv nes
pour limiter les sa{inemenvLs /
Lt davoir 1Lol0'ollf‘5 des movchoirs sur +oi,
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MA SANTE

Dois-je en parler aux médecins
qui s'occupent de moi ?

Ce diagnostic est une information importante a transmettre
aux medecins quand ils te questionnent sur tes antécédents
médicaux*.

Si par exemple tu vas aux urgences pour un saignement de nez
severe, le médecin saura qu'il ne faut pas utiliser de méches
classiques chez toi mais des meches résorbables.

Si une chirurgie est prévue, l'anesthésiste saura qu'il faut évi-
ter de te passer un tuyau par le nez.

M aésite pas % montrer la « Carte d’Ur'jence >
/
avx medecins gui s’accupent de o,



Est-ce que je suis ou serai malade comme les autres
personnes de ma famille ?

Dans une méme famille, les signes de la maladie et leur séve-
rité peuvent étre différents. Si ton parent ou ton grand-parent
a des symptémes* importants ou trés génants, ce ne sera pas
nécessairement le cas pour toi.

La présence d'autres personnes concernees dans ton entou-
rage peut étre inquiétante quand les signes de la maladie sont
plus sévéres car tu peux craindre de voir la maladie évoluer
de la méme maniére chez toi. Ou au contraire cela peut étre
rassurant car vous pouvez partager des « trucs et astuces »,
vos expériences et tu n'es pas seul(e) a vivre cette situation.

Clmzue personne es+ ditférente et la prise en charge médicale ,ore,coce
et la prévention ant un rdle important.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.

~
— =
= ~)
=
—
o )
<«
w




MA SANTE

Est-ce que je peux rencontrer d’autres personnes
concernées par la maladie de RO ?

En raison du secret médical les médecins ne peuvent mettre
en relation des malades qu'avec leur accord express.

Par contre, il existe une association de patients a laquelle
chacun est libre d'adhérer et qui peut étre contactée tres faci-
lement, il s'agit de l'association AMRO-HHT-France.

Cette association rassemble des personnes ayant une maladie
de RO, leur permet de se rencontrer, d'échanger, d'avoir des
informations. Il existe également une association européenne.




Et si cette maladie me pése ?

S'il est difficile pour toi de parler de la maladie de RO, si tu
te sens trop triste, inquiet(e) ou en colere, si tu as l'impres-
sion que la maladie t'empéche de vivre normalement ta vie
d'adolescent(e), n'hésite pas a en parler a ton médecin ou faire
appel a un(e) psychologue.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.
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MON AVENIR

Est-ce que je pourrai vivre en couple ?

La maladie de RO permet d'avoir une vie normale, d'étre en
couple ou de vivre seul(e) si on le souhaite.

Quand on débute une relation, la question peut se poser du
moment oU aborder ce sujet avec la crainte d'étre rejeté(e).
Fais-toi confiance et fais confiance a ton ami(e), un diagnostic
de maladie de RO n’'est pas un secret honteux.

Cette pam‘fculam’-t‘e, jclnc'-h'aue ne 1e résume Pas,
ne te décrit pas, +v as bien d’avtres carac-i‘rlm’s-h'bues y
beavcoup de 5(/&/:'#5 et guelgves défavts avssi !
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* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.




MON AVENIR

Pourrai-je avoir des enfants ?

La maladie de RO n‘'empéche pas d'avoir des enfants si tu le
souhaites. Le risque de transmission du variant* géenétique est
de 50 % pour chaque enfant, fille ou garcon, que ce soit le pere
ou la mere qui présente une maladie de RO. Parler de cette
question avec ton conjoint est important et il pourra étre requ
en consultation pour poser toutes les questions qu'il souhaite.

Si c'est la future maman qui est concernée par la maladie de
RO, il est important de respecter certaines mesures préven-
tives avant la grossesse comme le dépistage* des MAV pulmo-
naires* et leur traitement si nécessaire.

La grossesse pourra ensuite se dérouler sans surveillance spé-
cifique. Il est a noter que les épistaxis sont parfois un peu plus
importantes. L'accouchement ne nécessite pas d'aménagement
particulier.

Et ensuite, si l'enfant ne présente pas de signe clinique, le dé-
pistage génétique* pourra lui étre proposeé a partir de 5-6 ans.




Sera-t-il possible pour moi de travailler ?

La maladie de RO permet généralement de travailler « comme
tout le monde » méme si l'accés a certains domaines profes-
sionnels comme l'armée peut étre complique.

Dans de rares cas un aménagement du poste de travail est
nécessaire, par exemple pour une personne qui présente des
épistaxis* abondantes et qui est en contact avec le public.

Il est a noter que les résultats de tests géneétiques t'appar-
tiennent, ils sont confidentiels et n‘ont pas a étre donnés a un
employeur, un banquier ou un assureur.

* Les mots en violet sont définis dans le glossaire en fin de livret.
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Nous espérons que ce livret a pu t'informer et
répondre a la plupart de tes questions sur la maladie
de Rendu-Osler.

Bien sir avec le temps, avec ton vécu personnel
et familial de la maladie, tes interrogations
vont évoluer.

Alors si tu n‘as pas trouvé la réponse
que tu cherchais dans ces pages, n'hésite pas
a poser tes questions au médecin qui te suit dans
le Centre de Référence ou le Centre de Compétences
lors de ta prochaine consultation !
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Angiome

Tache de couleur rouge ou violacée, sur la peau ou les mu-
queuses, de taille et de forme variables. Il s'agit d'une anoma-
lie vasculaire.

Anémie
Diminution du nombre des globules rouges dans le sang qui

se manifeste notamment par une paleur extréme de la peau,
de la fatigue.

Antécédents médicaux

Maladies, chirurgies, informations médicales importantes, de-
puis la naissance, en lien ou non avec la maladie de RO.

Antécédents familiaux

Informations médicales sur les membres de la famille (mala-
dies, chirurgies..) en lien ou non avec la maladie de RO.

Asymptomatique

Désigne l'absence de symptéomes d'une maladie chez une per-
sonne.

Capillaires

Vaisseaux sanguins de tres fin calibre faisant communiquer le
plus souvent une artériole (petite artére) et une veinule (petite
veine).

Centre de Référence

Service hospitalier expert, hautement spécialisé dans le dia-
gnostic et la prise en charge d'une maladie rare. Le Centre de
Référence pour la Maladie de Rendu-Osler se situe a Lyon.

Centres de Compétences

Ce sont des services hospitaliers qui assurent au niveau
régional la prise en charge et le suivi des patients atteints
d'une maladie rare, a proximité de leur domicile. Les Centres
de Compétences travaillent en collaboration avec le Centre de
Référence national.



Coagulation

Terme meédical utilisé pour décrire la formation d'un caillot. La
coagulation du sang permet d'éviter de perdre trop de sang
lors d’'une blessure.

Coils ou plugs

Terme anglais désignant un petit ressort ou bouchon en métal
utilisé pour boucher un petit vaisseau au cours d'une embo-
lisation.

Dépistage par des examens

Recherche de signes d'une maladie au moyen d'analyses de
sang, d'examens d'imagerie comme une échographie ou un
scanner...

Dépistage génétique
Recherche de particularité génétique responsable d'une mala-
die, réalisée le plus souvent a partir d'une prise de sang.

Echographie cardiaque de contraste

Imagerie médicale employant les ultrasons et l'injection de
micro-bulles d'air pour observer la vitesse du passage du sang
au niveau des poumons. Permet le dépistage des MAV pulmo-
naires.

Embolisation

Geste non chirurgical fait par des radiologues interventionnels.
Ils introduisent un cathéter dans une artere afin de boucher
avec des coils une ou plusieurs MAVp.

Epistaxis

Saignement de nez.



MAVc

Les malformations artério-veineuses cérébrales (MAVC) sont
des élargissements des capillaires sanguins au niveau du cer-
veau.

MAVh

Les malformations artério-veineuses hépatiques (MAVH) sont
des élargissements des capillaires sanguins au niveau du foie.

MAVp

Les malformations artério-veineuses pulmonaires (MAVP) sont
des elargissements des capillaires sanguins au niveau des
poumons.

Muqueuse

Membrane qui tapisse les cavités de l'organisme. On trouve des
mugueuses au niveau des parois du tube digestif, au niveau
de l'appareil respiratoire et de l'appareil uro-génital.

PNDS

Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins : c'est un guide
de reférence des bonnes pratiques de prise en charge médi-
cale pour les maladies rares.

Polypose juvénile

Pathologie parfois familiale trés rare et correspondant a la pré-
sence de polypes dans le colon et le rectum.

Scanner

Examen d'imagerie de surveillance. Le scanner est un appareil
qui permet de prendre des séries d'images de lintérieur du
corps. Pour cet examen tu es couché(e) sur une table, il y a
un large tube autour de toi qui va se déplacer (ou la table se
déplace) au niveau de la zone étudiée, c’est-a-dire ton thorax.
Il n'y a aucune géne ni douleur lors de cet examen.



Symptéme
Signe, manifestation d'une maladie. Par exemple, les symp-
tdmes de la grippe sont une forte fievre, une toux.

Télangiectasie

Points rouges dus a une dilatation de petits vaisseaux super—
ficiels a la surface de la peau ou d'une muqueuse.

Transmission autosomique dominante

Une des maniéres dont une maladie génétique peut se trans-
mettre dans une famille. Le variant génétique est transmis par
un des parents, le pére ou la mére, qui est lui-méme malade.
Le risque pour chaque enfant d’'étre concerné est de 1 sur 2.

Variant génétique
Particularité ou différence génétique pouvant étre responsable
d'une maladie ou aboutir a une maladie.

Vasoconstriction

Diminution de la taille des vaisseaux par contraction des mus-
cles qui composent la paroi des vaisseaux sanguins (artéres
et veines).
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LES LiEUX OU CONSULTER

Cette liste est celle des Centres de Compétences et de
Référence spécialisés dans la prise en charge
de la maladie de Rendu-Osler.

Sa mise a jour, contenant éventuellement
des nouveaux centres, est consultable
sur le site internet :

www.rendu-osler.fr

CENTRE DE REFERENCE POUR
LA MALADIE DE RENDU-OSLER

HCL, Hopital Femme-Mere-Enfant
Service de génetique clinique
59 Boulevard Pinel - 69677 Bron cedex
Tél : 04 27 85 65 25



Angers

CHU Angers

Service de Médecine interne

4 rue Larrey - 49 933 Angers cedex 9
Tél : 02 4135 77 00

Bordeaux

CHU Bordeaux, Hopital Saint-André
Service de Médecine interne

1, rue Jean Burguet

33000 Bordeaux

Tél : 05 56 79 58 28

Caen

CHU Caen

Service de Médecine vasculaire
Avenue de la Coéte de Nacre
CS 30001

14033 Caen cedex 9

Tél: 02 31 06 53 27

Clermont-Ferrand

CHU Clermont-Ferrand
Service de Médecine interne
1 Place Lucie Aubrac

63000 Clermont-Ferrand

Tél : 04 73 75 00 65

Dijon

CHU Dijon, Hépital Frangois Mitterrand
Service de Médecine interne

2 bd Maréchal de Lattre de Tassigny
21000 Dijon

Tél : 03 80 29 34 32

La Réunion

CHU de La Réunion (Site Sud)
Service Maladies infectieuses
et médecine interne - BP 350
97448 Saint-Pierre Cedex

Tél : 02 62 35 91 65

Lille

CHU Lille, Hopital Huriez
Service de Médecine interne
Rue Michel Polonowski
59000 Lille

Tél : 03 20 44 43 63

Marseille

APHM, Hépital la Timone
Service de Médecine interne
264 Rue Saint Pierre

13005 Marseille

Tél : 04 91 38 60 33

Montpellier

CHU Montpellier, Hopital Saint Eloi
Service de Médecine interne

80 avenue Augustin Fliche

34295 Montpellier cedex 5

Tél : 04 67 33 73 32

Nancy

CHRU de Nancy, Hépitaux de Brabois
Service de Médecine interne

Rue du Morvan

54511 Vandoeuvre-Lés-Nancy cedex
Tél : 03 83 15 41 43

Nantes

CHU Nantes, Hotel-Dieu
Service de Médecine interne
1 place Alexis-Ricordeau
44093 Nantes Cedex 1

Tél : 02 40 08 33 55

Nice

CHU Nice - Hoépital Pasteur

Service de Pneumologie

30 Avenue de la Voie romaine CS51069
06001 Nice cedex 1

Tél: 04 92 03 77 67

Paris Tenon

APHP, Hopital Tenon
Service de Pneumologie
4 Rue de la Chine
75020 Paris

Tél: 0156 0166 73

Paris Ambroise Paré

APHP, Hopital Ambroise Paré
Service de Pneumologie

9 avenue Charles de Gaulle
92100 Boulogne-Billancourt
Tél : 01 49 09 44 32



Poitiers

CHU de Poitiers

Service de Génétique clinique
2 rue de la Milétrie - CS 90577
86000 Poitiers

Tél : 05 49 44 39 22

Rennes

CHU Rennes, Hopital Pontchaillou
Service de Pneumologie

2 rue Henri Le Guilloux

35033 Rennes cedex 9

Tél : 02 99 28 24 81

Strasbourg

CHRU Strasbourg, Nouvel Hopital Civil
Service de Médecine interne

1 place de 'hopital - BP 426

67091 Strasbourg cedex

Tél : 03 69 55 05 18

Toulouse

CHU Toulouse, Hopital-Rangueil
Service de Médecine interne

1, avenue du Professeur Jean Poulhés
TSA 50032

31059 Toulouse cedex 9

Tél : 05 61 32 39-54

Tours

CHU Tours, Hopital Bretonneau
Service de Pneumologie

2 Boulevard Tonnellé

37000 Tours

Tél: 02 47 47 37 1

@ Centres de Compédtences
& Centre de Référence
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OU TROUVER DES iNFORMATIONS ?

Centre de Référence
pour la maladie de Rendu-Osler
www.rendu-osler fr

Filiere FAVA-Multi
www.favamulti.fr

Psy-FAVA-Multi :
Plateforme nationale téléphonique
(écoute et orientation)
psy.favamultibch@aphp.fr
Tel : O1 40 25 63 36

Association AMRO-HHT-France
www.amro-hht-france.org
amrohhtfrance.contacts@gmail.com
Tel : 06 70 58 57 35

HHT Europe
(l'association européenne des malades de la MRO regroupe
les associations de patients de plusieurs pays européens)
www.hhteurope.org
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MALADIE
DE RENDU-OSLER
& ADOLESCENCE

LA MALADIE 0€ RENDU-OSLER

TU CONNRiS ?

Tu grandis, et tu le sais cette période vers l'age adulte
s'accompagne de nombreux changements dans le corps,
dans la vie et les envies, dans les relations, dans l'autonomie...

L'adolescence est toujours une étape particuliere, et qu'en
est-il alors pour toi, qui a besoin d’'une surveillance medicale
suite a un deépistage génétique ou chez qui un diagnostic de
maladie de Rendu-Osler (RO) a été fait ?

Ce livret est proposé pour t'accompagner, t'apporter des
informations et répondre, nous l'espérons, a tes interrogations
sur cette maladie et son impact sur ta vie actuelle et future.
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