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Liste non exhaustive 

• CADASIL 

• Angiopathies cérébro-rétiniennes 

• Angiopathie Amyloïde familiale 

• Anévrysmes familiaux 

• Ehler Danlos 

• Cavernomatoses familiales 

• Fabry 

• Homocystéinémie (urie) (déficit en 

MTHFR, CBS)... 



Pseudo Stroke 

• MELAS et maladies mitochondriales 

• Désordre du cycle de l’urée 

• Acidurie organiques...  

• Migraine hémiplégique alternante 

• Hémiplégie alternante de l’enfant 

 



CADASIL 

• Cerebral Autosomal Dominant 

Arteriopathy with Subcortical Infarcts 

and Leukoencephalopathy  

• Autosomique dominante (1/10 000) 

• Atteinte des petites artères 

• Infarctus sous-corticaux et 

leucoencéphalopathie   

• Mutations du gène NOTCH 3 sur le ch19 



 

 

Chabriat et al, Lancet Neurol 2009; 8: 643–53 



CADASIL 



CADASIL 

• Dg: moléculaire Notch 3 

• Biopsie de peau: maintenant uniquement en 

recherche 

• Prise en charge:  

– FdR CV 

– Anti agrégants? 

– Eviter anticoagulants, fibrinolyse et artériographie 

en raison du risque hémorragique 

– Conseil génétique, prise en charge psychologique 

et médico-sociale 

 

 



Angiopathies cérébro-

rétiniennes Col4A1 (2), TREX 

 • Spectre clinique large: oculo-cérébro-rénal  

• Autosomique dominant mais néomutations 

• Hémiplégie infantile avec cavité 

porencéphalique ou dilatation ventriculaire 

unilatérale 

• Micro ou macro hématomes intracérébraux, 

parfois ischémie, leucoencéphalopathie 

• Anévrysmes basilaires ou du siphon (en 

général petits, asymptomatiques) 

 



• Tortuosité artériolaire rétinienne 

responsable ou non de saignements 

• Insuffisance rénale, hématurie, kystes 

rénaux 

• HANAC (Hereditary Angiopathy, 

Nephropathy, Aneurysms, and muscle 

Cramps) 

 

Angiopathies cérébro-

rétiniennes Col4A1 (2) 

 





Angiopathie amyloïde 

cérébrale  héréditaire 

• Maladies vasculaires dues à l'accumulation d'une 

substance amyloïde dans la paroi des petits 

vaisseaux des méninges et du cortex cérébral 

• Micro ou macro saignement, leuco-encéphalopathie, 

micro infarctus 

• Quasi toujours sporadiques 

• Exceptionnellement héréditaires (on ne parle pas de 

fréquence, on compte les familles...) 

• A évoquer si début jeune  < 60ans, cas familiaux 

(AD), atypies... 



AAC héréditaires 
• les AAC héréditaires Aß (forme Hollandaise, Flamande et Iowa) :  

– nature du peptide amyloïde = peptide Aß 

– mutations du gène de l'APP (proteine precurseur du peptide Aß) sur le 

chromosome 21 

• les AAC héréditaires à cystatine C (forme Islandaise) :  

– nature du petide amyloïde = cystatine C 

– mutation du gène de la cystatine C, chromosome 20 

• l'amyloïdose oculoleptoméningée familiale :  

– nature du peptise amyloïde= transthyrétine 

– mutation du gène de la transthyrétine, chromosome 18 

• l'amyloïdose à Gelsoline (forme Finlandaise) :  

– nature du peptide amyloïde = gelsoline 

– mutation au niveau du gêne de la gelsoline, chromosome 9 

• les AAC héréditaires de type Britannique :  

– nature du peptide amyloïde = protéine Bri 

– mutation sur le gène BRI, chromosome 13 

 



Anévrysmes familiaux 

• Environ 10% des anévrysmes sont 

familiaux. 

• Lorsque 2 personnes d’une même 

famille ont un anévrysmes, les 

apparentés du 1er dg ont 10% de risque, 

contre 1 à 2 % en population générale 

• Rares cas dans un contexte de maladie 

héréditaire mais surtout polygénique 

 



Anévrysmes familiaux 

avec maladies héréditaires 

• Col4A1 et 2 

• Polykystose rénale AD (1/2000) PKD1, 2 

• Ehlers Danlos vasculaire 

• Dysplasies fibromusculaires, NF1, PXE, 

Marfan? 

 



Pathologie héréditaire du tissu conjonctif  

 

Morphotype facial :Visage fin, Pommettes saillantes, Yeux 

enfoncés et globuleux , Nez étroit et pincé , Lèvres 

horizontales et peu ourlées ,Alopécie fréquente  

 

Signes cutanés:  Peau pâle, douce, fine,  Lacis veineux 

visible, Hématomes ou plaies faciles,  Cicatrisation 

retardée (atrophique ou chéloïde) , Hyperextensibilité 

cutanée minime (coudes, thorax, dos des mains), 

Acrogérie 

 

 Signes articulaires: Hyperlaxité articulaire discrète, Petites        

 articulations, Arthrose précoce 

 

Ehlers Danlos vasculaire 



Ehlers Danlos vasculaire 
• Transmission autosomique dominante: COL3A1 

• La prévalence est estimée entre 1/100 000 et 1/250 000.  

 

• Les complications vasculaires peuvent toucher tous les sites 

anatomiques, avec une prédilection pour les artères de gros et 

de moyen calibre.  

 

• Les dissections des artères vertébrales et des carotides dans 

leur portions extra- et intra-crânienne (fistules carotido-

caverneuses) sont une complication classique du syndrome.  

 

• Il y a un risque élevé de perforations intestinales récurrentes. 

La grossesse augmente le risque de rupture utérine ou 

vasculaire 



Ehlers Danlos vasculaire 

Valérie Callot. Vascular abnormalities in 

Ehler-Danlos syndrome. Sang 

Thrombose Vaisseaux. 1995;7(9):587-93 



Cavernomatose familiale 

• Cavernomes sporadiques: 0,5% population 

• 20% d’origine génétique 

• 3 gènes: KRIT1 ou CCM1 , MGC4607 ou 

CCM2 , PDCD10 ou CCM3 

• Autosomique dominant 

• Suspectés si cavernomes multiples (57%) ou 

apparenté atteint (94%) 

• Plus graves car risques de saignement et 

d’épilepsie> sporadiques 

 





Fabry 
• Maladie lysosomale, progressive avec 

symptômes neurologiques (neuropathie et 

AVC), dermatologiques, rénaux,  

cardiovasculaires, cochléo-vestibulaires et 

cérébro-vasculaires 

 

• Récessive liée à l’X 

 

• •Liée à un déficit enzymatique en alpha-

galactosidase A, responsable d’une 

accumulation de glycosphingolipides 

 







MELAS 
• Myopathie mitochondriale, Encéphalopathie, Acidose 

Lactique +Tableaux neurologiques aigus ressemblant à 

des accidents ischémiques cérébraux (pseudo-AVC ou 

« Stroke-like ») 

• Mutations ADNmt (3243+++), transmission maternelle, 

homo-hétéroplasmie 

•  IRM +spectro 

• Traitement stroke-like:arginine IV 20g/j 

• Médicaments CI:  Dépakine,  Tétracycline, 

Chloramphenicol, Aminosides, Statines,  AZT, d4T, 

Indinavir 

• AR: Ringer lactate, les blocs neuromusculaires non 

dépolarisant,  Succinylcholine,  Propofol en perfusion 

de longue durée 

 






