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Synthése a destination du médecin traitant

1. Introduction

Les microangiopathies thrombotiques (MAT) représentent un ensemble de pathologies
caractérisées typiquement par I'association de trois manifestations : une anémie hémolytique
mécanique, une thrombopénie périphérique de consommation et des défaillances d’organe de
sévérité variable, pouvant atteindre en particulier le cerveau, le rein ou le coeur. Dans tous les
cas, le diagnostic doit étre porté rapidement afin d’organiser une prise en charge spécialisée
en urgence.

Les MAT concernées par ce PNDS sont les syndromes hémolytiques et urémiques (SHU),
dont il faut distinguer plusieurs formes connues a ce jour :

e SHU a Escherichia coli producteur de Shiga-toxine ou STEC+ ou E.coli
enterohémorragique (EHEC) également (anciennement SHU typique)

e SHU atypique « primitif » en rapport avec une hyperactivation de la voie alterne du
complément ou une mutation du géne DGKE

e Les SHU secondaires a des médicaments, une infection (grippe, VIH,
pneumocoques...), des pathologies auto immunes ou cancéreuses, ou aprés greffe
d’organe ou de cellules souches hématopoiétiques et gammapathie monoclonale ou
au cours de la grossesse ou du post partum.

e Les SHU d’origine métabolique (déficit en Cobalamine C)

Ces SHU sont a distinguer du purpura thrombotique thrombocytopénique ou PTT, qui est lié a
un déficit en ADAMTS-13, enzyme clivant les formes natives de haut poids moléculaire du
facteur de Willebrand.

2. Evaluation initiale

Les SHU sont des maladies hétérogénes, leur prise en charge nécessite une évaluation et une
prise en charge multidisciplinaire adaptée a chaque patient, et coordonnée par un médecin
hospitalier. Elle est réalisée par :

Initialement, les services accueillant le patient, ou le diagnostic est suspecté ou porté
e Les centres de référence maladies rénales rares (MARHEA, SORARE et
NEPHROGONES) et/ou le centre de référence des microangiopathies thrombotiques
CNR MAT et/ou les centres de compétences
e Les spécialistes impliqués selon le type d’atteinte d'organe et son importance
(néphrologue, hématologue, neurologue...)
e Le médecin traitant au décours de la phase aigué
Services de Néphrologie : les SHU touchent essentiellement les reins.

Les objectifs du bilan d’évaluation initiale sont :

o D’identifier rapidement les signes cliniques initiaux devant faire évoquer le diagnostic
de SHU
De confirmer le diagnostic

e D’écarter les diagnostics différentiels
De fournir les éléments nécessaires au choix des traitements a prescrire en urgence.
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Le diagnostic doit étre évoqué devant I'association de signes cliniques et/ou d’anomalies
biologiques caractéristiques.

Le tableau clinique peut comprendre des signes d’anémie (dyspnée, paleur), du
purpura/ecchymoses liés a la thrombopénie, des signes de souffrance viscérale ; certains sont
non spécifiques (céphalées, douleurs abdominales), d’autres traduisent une atteinte du
systéme nerveux central tels que confusion, convulsions, déficit moteur focal pouvant étre
variables dans le temps, ou une atteinte rénale (oligurie ou anurie, hématurie, protéinurie,
souvent hypertension artérielle). Une atteinte cardiaque se traduisant par des troubles du
rythme est possible.

Les anomalies biologiques traduisant une MAT sont une anémie hémolytigue mécanique (une
élévation du taux de LDH, une diminution du taux d’haptoglobine, la présence de schizocytes
sur le frottis sanguin), une thrombopénie (périphérique) sans signe de CIVD, et 'association a
une insuffisance rénale.

En cas de tableau n’orientant pas clairement vers le diagnostic de PTT ou de SHU, le
diagnostic de certitude pourra parfois étre posé rétrospectivement, avec les résultats du bilan
étiologique, l'activité de la protéine ADAMTS-13, la recherche de STEC, ou de maladie
métabolique, I'étude des génes de la voie alterne du complément.

Le diagnostic de certitude nécessite souvent le recours a un des 4 centres de référence cités
ci-dessus (liste des centres disponible sur le site de la DGOS www.sante.gouv.fr ou du CNR-
MAT www.cnr-mat.fr ou www.filiereorkid.com ou filiere MARIH www.marih.fr).

3. Prise en charge thérapeutique

La prise en charge d’'un patient atteint de SHU est multidisciplinaire, et coordonnée par un
médecin hospitalier. L’accés a un plateau technique complet est indispensable (ex. Réa —
dialyse — cardio -...) en lien avec un centre de référence ou un centre de compétence et ses
correspondants de différentes spécialités.

Les objectifs sont :

e De mettre en route en grande urgence le traitement adéquat, et d’éviter une morbi-
mortalité supplémentaire liée au retard au diagnostic et a la mise en route du traitement
D’obtenir une rémission compléte rapidement

D’évaluer le risque de rechutes et de prévenir celles-ci

De limiter et de réduire les séquelles liées a la maladie

De limiter les effets indésirables et les séquelles liés aux traitements

De favoriser une réinsertion socio-professionnelle rapide au décours de I'épisode de
SHU.

L’information des patients et de leur entourage sur la maladie, le risque de rechutes et les
manifestations qui doivent constituer des signes d’alerte fait partie intégrante de la prise en
charge thérapeutique.

Tous les professionnels de santé et les patients doivent étre informés de I'existence des
associations de patients.
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4. Informations et contacts utiles : coordonnées des
centres de référence, de compétence et des
associations de patients

Centres de référence

» NEPHROGONES

Responsable : Pr Cochat

Néphrologie pédiatrique, CHU de Lyon - Hopital Femme Mere Enfant 59, Boulevard Pinel - 69677
BRON Cedex

Tel: 04 72 11 93 38 - Fax : 04 27 85 67 68

» SORARE

Responsable : Pr Chauveau

330, avenue de Grande-Bretagne - 31059 TOULOUSE Cedex 09

Tel : Enfants : 05 34 55 86 64

Tel : Adultes : 05 61 32 32 83 - Fax : 05 34 55 86 00 Email : bandin.f@chu-toulouse.fr

> MARHEA

Responsable : Pr Salomon

Service de Néphrologie Pédiatrique, Hopital Necker-Enfants Malades, 149, rue de Sévres 75743
PARIS Cedex 15

Tel : 01 44 49 44 63

Email : centre.marhea@nck.aphp.fr

> CNR-MAT Centre de Référence pour la prise en charge des Microangiopathies Thrombotiques
Responsable : Pr Coppo

Hépital Saint-Antoine, service d'Hématologie 184 Rue du Faubourg Saint-Antoine 75012 PARIS

Tel: 01 56 01 66 39 - Fax 01 56 01 69 99

http://www.cnr-mat.fr

» CNR associé Escherichia coli
Responsables : Pr Bonacorsi, Dr Mariani
CHU Robert Debré Service de Microbiologie
48 Boulevard Sérurier

75019- PARIS

Tel : 01 40 03 23 40 Fax 01 40 03 24 50

Centres de compétence et autres

Coordonnées du centre le plus proche sur le serveur www.orphanet.org
o Filiere de santé maladies rénales rares : www.filiereorkid.com
o Filiere de santé Maladies rares immuno-hématologiques www.matrih.fr

Coordonnées des associations de professionnels :
e APNP : Association des Personnels de Néphrologie Pédiatrigue www.asso-apnp.org
e SNP : Société de Néphrologie Pédiatrique : www.sfndt.org
e Maladies Rares Info Services : 0 810 63 19 20

Associations de patients

e France REIN : www.francerein.org
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AIRG -France: Association pour I'lnformation et la Recherche sur les maladies rénales
Geénétiques : www.airg.france.fr airg.permanence@orange.fr

Tel: 01.53.10.89.98 (AIRG) ou 07.87.16.45.69 (Mr Mullier).

Groupe Facebook AIRG SHUa : https://www.facebook.com/groups/SHUaFrance
Livret AIRG SHUa : https://www.airg-france.fr/telecharger-livret-shua/ (& destination
des patients, de leur famille et des médecins).

Regroupement des associations de patients monde
https://www.ahusallianceaction.org (AIRG co-fondatrice)

Association de patients : MAT-ADAMTS-13, solangecorset@yahoo.fr
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