Brain Club
Cas clinique de Neuro Radlologle

\ogle, PrS.

er




Histoire de la maladie

e Homme de 37 ans

* Pas d’antécédent particulier
Non fumeur, pas de prise de toxique
ATCD de cancer surrénalien métastatique chez le pere
Marié, 1 enfant
Dernier voyage en 2018 en Afrique du Sud

* Symptomes et signes fonctionnels

Douleurs lombaires et troubles de la marche depuis 1 an, sans déficit moteur
des membres

Syndrome pyramidal. Reste de I'examen clinigue normal
Pas de signes généraux (apyrétique)
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Imagerie — IRM encéphalique
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Imagerie — IRM médullaire
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Imagerie — Analyse sémiologique

Encéphale :

* Prises de contrastes nodulaires et punctiformes sus- et
sous-tentorielles predominant en fosse postérieure
(mésencéphale, pont, cervelet) en hypersignal FLAIR

e Pas d’effet de masse ni de franc cedeme péri lésionnel
e Pas de rehaussement leptoméningé ou pachyméningé
e Pas de |lésion hémorragique ou vasculaire

Moelle:

e Lésions intra-médullaires C4, TH5 et TH11 : PDC
nodulaire, en hypersignal STIR




QCM : Quelles hypothéses pouvez-vous évoquer devant ces
anomalies ?

A. Neurosarcoidose

B. Neuro-Behcet

C. CLIPPERS/SLIPPERS

D. Histiocytose/maladie d’Erdheim Chester
E. Neurotuberculose



QCM : Quelles sont vos principales hypotheses diagnostiques ?
A. Neurosarcoidose

Neuro-Behcet

CLIPPERS/SLIPPERS

. Histiocytose/Maladie d’Erdheim Chester
Neurotuberculose

moo®



Neurosarcoidose

Notre cas

Nodules/granulomes
parenchymateux
Moelle

PDC leptoméningée ou
durale




Neuro-Behcet

Notre cas

Localisation : pont et
mésencéphale (pédoncule)

Moelle : rare (Baegel sign) I

Clinique : ulcérations
Atteinte vasculaire +++:
hémorragies (SWI)



CLIPPERS

Notre cas
N
I

Morphologie : PDC
ponctiformes du pont
Moelle

Localisation : infra-
tentorielle rarement supra-
tentorielle (SLIPPERS)

Diagnostic d’exclusion



Neurotuberculose

Notre cas

Rehaussement en miliaire
jonction SG/SB possible
(tuberculomes)

Atteinte classique
leptoméningée ou
pachyméningée
Evolution

Moelle : Spondylodiscite



Histiocytose/Maladie d’Erdheim Chester

Notre cas

Localisation : Lésions du tronc
cérébral et du cervelet rehaussées

Atteinte méningée et de l'axe
hypothalamo-hypophysaire et
orbitaire

Moelle : rare



Métastases parenchymateuses

Notre cas

Morphologie : PDC nodulaires
ou punctiformes multiples
Moelle

Localisation : Jonction SG/SB
(Edeme péri-lésionnel


https://doi.org/10.53347/rID-28532
https://doi.org/10.53347/rID-28532
https://doi.org/10.53347/rID-28532
https://radiopaedia.org/cases/28532

Imagerie — Controle de I'IRM cérébrale a 6 mois




Imagerie — Evolution a 6 mois
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Bilan étiologique

* Bilan biologique : normal

* Ponction lombaire : pas de méningite, d’hyperprotéinorachie,
de synthese intrathécale d’'Immunoglobulines, phénotypage
lymphocytaire sans anomalie, pas d’auto-anticorps.

* Auto-anticorps négatifs (ANA, anti-ENA, anti-neurones, anti-
GFAP, anti-MOG, anti-AQP4)

e BGSA : normale
 TDM TAP
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Imagerie — TDM TAP et scintigraphie osseuse

TDM : reconstructions osseuses X Scintigraphie osseuse



Imagerie — TDM, Scintigraphie osseuse et TEP-TDM
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Imagerie — TDM, Scintigraphie osseuse et TEP-TDM

TEP -FDG DM

Scintigraphie osseuse
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Imagerie — Synthese

Quelle est votre hypothese diagnostique
principale a ce stade et comment |la
confirmer ?

Maladie d’Erdheim Chester
Biopsie des lésions osseuses



Biopsie osseuse — Résultats anatomopathologiques

* Biopsie fémorale : Infiltrat cellulaire riche en
histiocytes spumeux, PS100 et CD1a négatifs, CD68
et CD163 positifs

* Génétique : Mutation sur le codon p.Val600 de BRAF i

BRAF mutation de type : ¢.1799T>A, p.(Val600Glu), VAF* : 9%, Signification** 5
ocon de retance AL | NW_049954

( BRAFV600E ) m eiian e

Hunt, David, et al. « Targeted Treatment of Brainstem Neurohistiocytosis Guided by
Urinary Cell-Free DNA ». Neurology Neuroimmunology & Neuroinflammation



Biopsie osseuse — Diaghostic anatomo-pathologique

 Diagnostic final : Maladie d’Erdheim Chester BRAF mutée avec
et atteinte du a prédominance



Maladie d’Erdheim Chester

Case Report

’ Ll Ll
* Formerared’h IStlocytOSe non Radiological findings in Erdheim Chester disease:
H : ’ A very rare multisistemic dis
langerhansienne acquise de 'adulte very raxe muisistemc Coease
Marcello Chiocchi, MD, PhD? Alessandra Luciano, MD**, Vincenzo De Stasio, MD", [ / \
. . Luca Pugliese, MD’, Carlo Di Donna, MD", Martina Cerocchi, MD?, Paola Gigliotti, MD", i, /. S
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d’histiocytes spumeux (1874-1934)

* Manifestations systémiques
hétérogenes (hors SNC)

e Atteinte vasculaire : «manchon
péri-aortique »

* Atteinte rénale : « reins chevelus »
e Atteinte cardiaque

* Atteinte pulmonaire

* Atteinte osseuses

e Atteinte cutanée




Maladie d’Erdheim Chester — Imagerie SNC

Cerebral, Facial, and Orbital
Involvement in
Erdheim-Chester Disease:
CT and MR Imaging Findings'

Atteinte de I'axe
hypothalamo-hypophysaire
e Atteinte méningée

e Atteinte parenchymateuse
e Atteinte orbitaire

* Atteinte osseuse sinusienne
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Hypotheses diagnhostiques principales

Maladie PVS pattern Localisation Rh leptoméningé Hémorragies Moelle
Sarcoidose + Supra et infratentorielle + rare +

CLIPPERS + Infratentoriel - - +

Histiocytose (ECD) + Supra et infratentorielle + - Rare

Métastases +/- Supra et infratentorielle + +/- +

Lymphome + Supra et infratentorielle + rare +

Tuberculose - Supra et infratentorielle + - (Corps vertébraux)
Behget + Infratentorielle + + -

a Neurosarcoidosis CLIPPERS b Erdheim Chester Metastases b Neurotuberculosis Behcet’s disease




