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Liste des abréviations

ACA Artére cérébrale antérieure

ACE Artére carotide externe

ACI Artére carotide interne

ACM Artere cérébrale moyenne

AIT Accident ischémique transitoire
ALD Affection de Longue Durée

AMM Angiopathie de moyamoya

ARM Angiographie par résonance magnétique
ASL Arterial spin labeling

ATS Artére temporale superficielle

AVC Accident vasculaire cérébral

FLAIR Fluid-attenuated inversion recovery

CERVCO Centre de référence des maladies vasculaires rares et de I'ceil

HTA Hypertension arétrielle

HAS Haute autorité de santé

IME Institut médico-éducatif

IRM Imagerie par résonnance magnétique

LCR Liguide céphalo-rachidien

MMM Maladie de moyamoya

MDPH Maison départementale des personnes handicapées
PAM Pression artérielle moyenne

PNDS Protocole national de diagnostic et de soins

SEGPA Section d'enseignement général et professionnel adapté
SFNC Société frangaise de Neurochirurgie

SFNP Société francaise de Neurologie Pédiatrique

SFNV Société Frangsaise de Neurologie Vasculaire

SMM Syndrome de moyamoya

SPECT Single photon emission computed tomography
TEMP Tomographie d’émission monophotonique

TEP Tomographie & émissions de positons

3D TOF Three-dimensional time-of-flight

ULIS Unités localisées pour l'inclusion scolaire
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Synthese a destination du médecin traitant

Les termes maladie ou syndrome de moyamoya désignent une cause rare d’angiopathie

intracrdnienne de I'enfant et de I'adulte. L'incidence et la prévalence de cette angiopathie

dans la population francaise ne sont pas connues avec précision. Chez I'enfant,
l'incidence et la prévalence en France ont été estimées respectivement a 0.4/100.000/an
et a 0.065/100.000 au cours d’'une enquéte réalisée auprés des neuropédiatres en 2011.

L’expression clinique de la maladie et du syndrome de moyamoya varie d’'un individu a

l'autre. Les principales circonstances de découverte sont: la survenue d’'un accident

ischémique transitoire (AIT), un infarctus cérébral, une hémorragie cérébrale (surtout chez

'adulte), des troubles cognitifs d’installation progressive ou brutale ou des céphalées
inexpliquées.

L’imagerie cérébrovasculaire montre des lésions sténo-occlusives de la bifurcation des
arteres carotides internes terminales, un réseau néovasculaire a proximité des apex
carotidiens et d’éventuelles lésions ischémiques ou hémorragiques du parenchyme

cérébral.

Suspicion diagnostique

- Apreés la survenue d’'un AIT, d’un accident ischémique ou hémorragique cérébral, d’'une
céphalée inhabituelle ou de troubles cognitifs inexpliqués, le diagnostic est suspecté
lors de la découverte d’'une angiopathie intracranienne sténosante de la bifurcation des
arteres carotides internes terminales.

- L’existence d’un facteur favorisant (irradiation cérébrale) ou d’'une maladie systémique
parfois associée (neurofibromatose de type 1, drépanocytose, trisomie 21 en
particulier) renforce la suspicion diagnostique lorsque la symptomatologie et/ou
'imagerie cérébrovasculaire sont compatibles.

- En cas d’histoire familiale, la réalisation d’'une imagerie cérébrale chez des apparentés
asymptomatiques ne peut étre envisagée qu’aprés une consultation de conseil

génétique et une consultation de neurologie vasculaire.

Confirmation diagnostique

La confirmation diagnostiqgue est radiologigue et repose sur la mise en évidence de Iésions

sténo-occlusives de la bifurcation des terminaisons carotidiennes et d'un réseau
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néovasculaire a proximité. Ces anomalies artérielles intracraniennes peuvent étre

observées en imagerie par résonance magnétique (IRM) ou par angiographie

conventionnelle.

Prise en charge

Aucun traitement préventif médicamenteux n’a fait la preuve de son efficacité. En
'absence d’hémorragie cérébrale, la prise en charge médicale associe un antiagrégant
plaquettaire (aspirine en premiére intention) et le traitement des facteurs de risque

vasculaire (dyslipidémie, diabéte, HTA, tabagisme). Les antihypertenseurs doivent étre

utilisés avec prudence en raison du risque d’aggravation d’une hypoperfusion cérébrale.

Pour la méme raison, un contact avec I'équipe référente du patient est souhaitable avant

toute anesthésie générale (y compris pour des gestes chirurgicaux mineurs). Pour traiter

les crises de migraine, les vasoconstricteurs tels que les triptans sont déconseillés. Des

techniques de revascularisation chirurgicale peuvent étre proposées pour améliorer la

perfusion cérébrale. Les indications chirurgicales sont discutées au cas par cas au sein

d’équipes multidisciplinaires (neurologues, neuropédiatres, neurochirurgiens,

anesthésistes). La rééducation est importante en présence d’un handicap moteur ou
cognitif. Le soutien psychologique est essentiel a toutes les étapes de la prise en charge
en raison du risque lié a la maladie et du handicap.

ROle du médecin traitant

e Chez les patients symptomatiques, le réle du médecin traitant est de :

o détecter tous les événements neurologiques et complications pouvant survenir
au cours de la maladie (ex: AVC, AIT, céphalées, troubles cognitifs, épilepsie),

o veiller a ce que tous les traitements a risque soient évités ou utilisés avec
prudence: médicaments pouvant induire une hypotension artérielle, ou une
vasoconstriction (vasoconstricteurs nasaux, triptans et dérivés de l'ergot de
seigle, quelle que soit leur voie d’administration), agents anesthésiques,

o prévenir la déshydratation (gastroentérite ou forte chaleur.. par exemple),

o prévenir et prendre en charge les facteurs de risque vasculaire,

o participer a la mise en place et coordonner les soins & domicile en cas de
handicap.

e Chez les personnes asymptomatiques:

Centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de I'ceil (CERVCO) / Aolt 2016
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o Vveiller & ce que tous les traitements a risque soient évités ou utilisés avec
prudence (cf. paragraphe ci-dessus),
o surveiller 'apparition de symptdmes en rapport avec la maladie,

o prévenir et prendre en charge les facteurs de risque vasculaire.

Informations utiles

e Informations générales : Orphanet (orphanet.net) ;

e Centre de référence pour les maladies vasculaires rares du cerveau et de l'oeil
(CERVCO) (cervco.fr) ;

e Centre national de référence de 'AVC de I'enfant (chu-st-etienne.fr/avcpediatrie)

e Association Tanguy moyamoya (tanguy-moya-moya.org)
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1 Introduction

La maladie de moyamoya et le syndrome de moyamoya désignent une forme rare
d’angiopathie intracranienne caractérisée par I'occlusion progressive de la terminaison des
artéres carotides internes et de lorigine de leurs branches terminales, suivie du
développement, a la base du crane, de néovaisseaux fins et fragiles. Ce réseau vasculaire
anormal se développerait initialement en compensation de la réduction des flux sanguins
en aval des sténoses artérielles intracraniennes. L’aspect de ce réseau en angiographie,
dit « en volutes de fumée » (« moya » en japonais) a donné son nom a laffection. Le
terme maladie de moyamoya (MMM) fait référence a ce type d’angiopathie lorsqu’elle est
isolée et d’étiologie indéterminée. Dans le cas contraire, on utilise le terme de syndrome
de moyamoya (SMM). L’emploi du terme angiopathie de moyamoya (AMM) désigne
I'angiopathie radiologique sans faire référence a la cause sous-jacente.

La MMM peut concerner les enfants et les adultes de tout age. Elle prédomine nettement
chez les femmes (ratio f/h: 1,4 en Europe). En France métropolitaine, la prévalence de
'AMM a été estimée chez les enfants a 0,4/100 000 au cours d’'une enquéte auprés des
neuropédiatres hospitaliers, soit 20 fois moins qu’au Japon, ou la maladie est la plus
fréquente. Elle concernerait quelques centaines de personnes sur le territoire national.
L’épidémiologie de la maladie de moyamoya demeure cependant imprécise. La
physiopathologie de la maladie est mal connue. L’épaississement de la paroi des arteres
intracraniennes est lié a la présence, au sein de lintima, de cellules exprimant des
marqueurs de cellules musculaires lisses, sans inflammation ni lésion athéromateuse
associée. L’existence d’'une forme familiale dans 7,5% des cas suggére I'implication de
facteurs génétiques sans qu’aucune forme monogénique ni géne de susceptibilité n’ait été
a ce jour identifié dans les populations caucasiennes.

Les syndromes de moyamoya sont rencontrés au cours de maladies variées telles que la
drépanocytose, la neurofiboromatose de type 1 ou la trisomie 21. lls peuvent également
compliquer une irradiation cérébrale. D’autres causes plus rares sont également

associées a un syndrome de moyamoya (annexe 3).

L’histoire naturelle et les facteurs influengant le pronostic de la maladie sont mal connus.
L’expression clinique est cependant trés variable, en particulier chez I'adulte. Elle peut étre
bruyante et caractérisée par la survenue d’infarctus et/ou d’hémorragiques cérébrales ou

paucisymptomatique voire asymptomatique.
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2 Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins

L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est d’expliciter aux
professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale
actuelle et le parcours de soins d’un patient atteint d’'une maladie ou d’'un syndrome de
Moyamoya. Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de cette

maladie rare sur 'ensemble du territoire frangais.

Beaucoup de données scientifiques concernant cette affection ont été obtenues aupres de
patients asiatigues, compte-tenu de [I'épidémiologie de la maladie beaucoup plus
fréequente en Extréme-Orient. Ce PNDS est établi pour les patients au niveau national.
Lorsqu’aucune donnée n’était disponible pour les populations caucasiennes, les résultats

des études réalisées en Asie ou en Amérique du Nord ont été utilisés.

Le PNDS permet également d’identifier les spécialités pharmaceutiques utilisées dans une
indication non prévue dans I'Autorisation de mise sur le marché ainsi que les spécialités,

produits ou prestations nécessaires a la prise en charge des patients mais non

habituellement pris en charge ou remboursés.

Ce PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin désigné par le patient
auprés de la Caisse d’assurance maladie) en concertation avec le médecin spécialiste,
notamment au moment d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin
conseil et le patient, dans le cas d'une demande d'exonération du ticket modérateur au

titre d'une affection hors liste.

Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les
comorbidités ou complications, toutes les particularités thérapeutiques, tous les protocoles
de soins hospitaliers, etc. Il ne peut pas revendiquer I'exhaustivité des conduites de prise
en charge possibles, ni se substituer a la responsabilité individuelle du médecin vis-a-vis
de son patient. Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d’'un patient
atteint d’'une maladie ou d’'un syndrome de Moyamoya. Il doit étre mis a jour en fonction

des données nouvelles validées.

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’'un protocole national
de diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé

en 2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr).
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Un document plus détaillé ayant servi de base a I'élaboration du PNDS et comportant
notamment I'analyse des données bibliographiques identifiées (argumentaire scientifique)
est disponible sur le site internet des centres de référence (http://www.cervco.fr;

http://www.chu-st-etienne.fr/avcpediatrie/).

3 Diagnostic et evaluation initiale

3.1 Objectifs
Les objectifs de I'évaluation initiale sont multiples :
- confirmer le diagnostic d’AMM sur les données d’'imagerie cérébrale
- rechercher des affections associées a '’AMM afin de déterminer s'’il s’agit d'un SMM
ou d’'une MMM
- évaluer la gravité et 'avancée de la maladie
- informer le patient et/ou son représentant Iégal sur I'histoire naturelle de la maladie,

la prise en charge et les recherches en cours

3.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)
Le diagnostic de la maladie est du domaine du spécialiste (neurologue vasculaire,
neuropédiatre, neurochirurgien, neuroradiologue) et implique parfois un généticien lorsqu’il

s’agit d’'une forme génétique (forme héréditaire, affection génétique multisystémique).

L’évaluation initiale du patient repose sur une coopération pluridisciplinaire qui peut étre
coordonnée par un médecin des centres de référence (pour I'enfant : centre national de
référence de 'AVC de I'enfant ; pour I'adulte : centre de référence des maladies rares du
cerveau et de I'ceil - CERVCO) ou du réseau d’experts associés aux centres de référence

(liste disponible sur le site internet des centres de référence).

Ces professionnels font intervenir :

- des médecins de plusieurs disciplines: neurologues, neuropédiatres,
neurochirurgiens, anesthésistes-réanimateurs, neuroradiologues, généticiens,
médecins généralistes et pédiatres, médecins de médecine physique et de
réadaptation et tout autre spécialiste dont 'avis est nécessaire en fonction du

tableau clinique ;

Centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de I'ceil (CERVCO) / Aolt 2016
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- des paramédicaux : infirmier(ere)s, orthophonistes, masseurs-kinésithérapeutes,
ergothérapeutes, psychomotriciens, diététicien(ne)s ;
- des psychologues

- des assistant(e)s social(e)s

3.3 Circonstances de découverte/ Suspicion diagnostique
L’expression clinique de I'AMM varie considérablement d’'un patient a lautre. Les

principales circonstances de découverte sont les suivantes :

- accidents ischémiques transitoires (AIT): la survenue répétée d’AIT révéele
fréeguemment la maladie. Une proportion de 40 a 60% des patients a déja présenté
au moins un accident ischémique transitoire lors de la prise en charge initiale. Des
facteurs déclenchants hémodynamiques tels qu'une hyperventilation (pleurs,
exercice physique, pratique d’un instrument a vent, situation de stress) ou une
chute de la pression artérielle (hypotension artérielle orthostatique, introduction
récente d'un médicament hypotenseur, anesthésie générale) peuvent étre
identifiés.

- infarctus cérébral: 40 a 60% des patients ont eu un infarctus cérébral au moment
du diagnostic. La symptomatologie en rapport avec ces lésions ischémiques est
variable et dépend de leur localisation (déficit sensitif ou moteur focal uni ou
bilatéral, trouble du langage, négligence, amputation du champ visuel, trouble de la
déglutition). Ces infarctus cérébraux concernent le plus souvent la circulation
antérieure et sont fréquemment bilatéraux et asymétrigues. Des Iésions

ischémiques silencieuses sont parfois découvertes a I'imagerie cérébrale.

- hémorragie cérébrale: 10 a 40% des patients adultes ont eu une hémorragie
cérébrale au moment du diagnostic. |l peut s’agir d’hémorragies parenchymateuse,
sous-arachnoidienne (méningée) ou intraventriculaire rapportée a la rupture d’'un
néovaisseau. La symptomatologie associée aux hémorragies parenchymateuses
dépend, comme en cas d’infarctus cérébral, de son volume et de sa localisation. En
cas d’hémorragie sous-arachnoidienne le syndrome méningé est au premier plan,
parfois accompagné d’un trouble de la vigilance. Ce mode de révélation est

beaucoup moins fréquent chez I'enfant (< a 10%).

Centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de I'ceil (CERVCO) / Aolt 2016
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- troubles cognitifs : une altération des fonctions supérieures est détectée chez 2/3
des patients lors de la réalisation de tests neuropsychologiques détaillés. Ces
troubles cognitifs peuvent étre expliqués par les lésions cérébrales ischémiques ou
hémorragiques et/ou par I'hypoperfusion cérébrale chronique. Chez 'enfant, une
fatigabilité parfois associée a une diminution des performances scolaires peut étre

le signe d’appel.

- mouvements anormaux : il s’agit le plus souvent de mouvements choréiques
d’installation brutale et parfois déclenchés par des facteurs hémodynamiques (cf.

AlT) avec ou sans Iésion parenchymateuse visible en imagerie.

- céphalées : des céphalées récurrentes, parfois évocatrices de migraine avec aura,
peuvent conduire a la réalisation d’'une imagerie cérébrale et a I'identification d’'une
AMM.

- épilepsie : une crise épileptique, notamment de début focal, peut mener a la
découverte d'une AMM.

- découverte fortuite lors d’'une imagerie cérébrale : le diagnostic de moyamoya est

parfois établi en 'absence de symptomatologie évocatrice de la maladie.
- dépistage chez un apparenté asymptomatique
- imagerie cérébrale au cours d’'une maladie systémique a risque d’AMM.
Ces différentes présentations ne sont pas mutuellement exclusives.

3.4 Confirmation du diagnostic/diagnostic différentiel

3.4.1 Confirmation du diagnostic
La confirmation du diagnostic d’AMM est radiologique et repose sur I'association des 2
criteres suivants :
- présence de sténose et/ou occlusion de la portion distale de I'ACI et /ou de l'origine
de 'ACM et/ou de l'origine de I'ACA.

- présence d’'un réseau artériolaire anormal a proximité des lésions sténo-occlusives

Le caractére bilatéral des Iésions artérielles est nécessaire pour le diagnostic de maladie
de moyamoya. Le caractére unilatéral d'une AMM doit faire rechercher un syndrome de

moyamoya.

Ces anomalies artérielles peuvent étre observées sur tout type d’'imagerie vasculaire

cérébrale. Le diagnostic positif a été validé dans la littérature sur les données de 'angio-
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IRM (3DTOF) ou de I'artériographie cérébrale. Actuellement, compte tenu du caractéere
moins invasif de I'angiolRM, cet examen est privilégié en particulier chez I'enfant. L'IRM
du parenchyme cérébral associée a 'ARM apporte dans le méme temps des informations

cruciales (cf. 3.6.1).

3.4.2 Diagnostic différentiel
Des lésions sténo-occlusives de la bifurcation des terminaisons carotidiennes sont parfois
observées sans réseau néovasculaire associé. Un diagnostic différentiel doit étre envisagé

dans cette situation, en particulier :

artériopathie cérébrale transitoire de I'enfant

- angéite cérébrale primitive ou systémique

- syndrome de vasoconstriction cérébrale réversible
- athérome intracranien

- dissection intracranienne

3.5 Recherche de comorbidités
Lors de [I'évaluation initiale, la recherche d’arguments en faveur d’'un syndrome de

moyamoya est systématique.

L’évaluation clinique doit faire rechercher :

- des antécédents évocateurs :
o irradiation cérébrale
o arguments en faveur d’'une angéite systémique
o HTA et autres facteurs de risque vasculaire
o histoire personnelle ou familiale de syndrome des antiphospholipides
o dysthyroidie
o drépanocytose homozygote ou origine ethnique a risque de drépanocytose

(Afrique, Antilles ou bassin méditerranéen)

o trisomie 21
o arguments en faveur d’une affection génétique

- des signes cliniques évocateurs :
o signes cutanés en faveur d’une neurofiboromatose de type 1 (taches café au

lait, neurofibromes) ou autres anomalies cutanées
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o anomalie des mensurations (poids, taille, périmetre cranien): notamment
petite taille, retard de croissance, microcéphalie

o hypertension artérielle, anomalie de 'examen cardio-vasculaire

o dysmorphie faciale

o retard mental ou difficultés cognitives

o anomalies génito-endocriniennes (cryptorchidie, retard pubertaire, stérilite)

o troubles digestifs (achalasie cesophagienne)

o anomalies ophtalmologiques : anomalies vasculaires rétiniennes, colobome,

embryotoxon postérieur, cataracte

Le bilan biologique comprendra :

une électrophorése de I'hémoglobine en cas d’argument clinique en faveur d’'une
drépanocytose

une étude du LCR (recherche de pleiocytose en faveur d’'une angéite) en I'absence de
cause identifiée

un bilan inflammatoire et autoimmun

une recherche de thrombophilie (comprenant le dosage de 'homocystéinémie) et de
syndrome des antiphospholipides

une recherche de dysthyroidie chez I'adulte

un bilan hépatique et rénal

une analyse en biologie moléculaire en cas de symptomatologie orientant vers une

affection génétique

Le bilan d'imagerie comprendra au minimum :

- une échographie cardiaque
- une imagerie des artéres cervicales, de I'aorte et de ses branches (en particulier

des arteres rénales)

3.6 Evaluation de la sévérité et du pronostic

Une évaluation de la sévérité de la maladie et du pronostic est nécessaire au cours de

I’évaluation initiale.
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3.6.1 Evaluation de la sévérité

L’évaluation de la séveérité repose essentiellement sur des arguments cliniques et
radiologiques.

Au plan clinique, un examen neurologique complet sera réalisé a la recherche d’un
handicap moteur, cognitif ou sensoriel. Une évaluation neuropsychologique (bilan
neuropsychologique, bilan orthophonique, évaluation de l'impact dans la vie quotidienne,
qualité de vie) détaillée est recommandée pouvant servir d'examen de référence. Les
comorbidités associées permettent de mieux appréhender la sévérité de la présentation
clinique.

Le bilan d’imagerie se décline en 3 aspects : imagerie du parenchyme cérébral, imagerie
des vaisseaux intracraniens et évaluation de ’hémodynamique intracérébrale.

L’IRM du parenchyme cérébral inclut des séquences pondérées en diffusion, FLAIR, écho
de gradient (T2*), T1 et T2. Elle précise le nombre, la localisation, le volume et le
caractére récent ou séquellaire des lésions ischémiques et hémorragiques cérébrales. Le
réseau néovasculaire profond peut étre visualisé sur les séquences T1, T2 et FLAIR
lorsqu’il est suffisamment développé. Des ralentissements de flux visibles au niveau des
sillons corticaux en FLAIR suggérent parfois une altération de I’hémodynamique
intracérébrale.

Lorsque le diagnostic dAMM a été suspecté ou établi par une imagerie non invasive des
artéres intracraniennes, une artériographie cérébrale permet de préciser le type de voies
de suppléances mises en jeu et de décrire différents stades évolutifs (classification de
Suzuki) qui ne sont pas toujours corrélés aux Iésions parenchymateuses ni au handicap
du patient. L’angiographie conventionnelle permet également I'évaluation de la taille des
arteres temporales superficielles lorsqu’une revascularisation chirurgicale est envisagée
(cf4.4.1).

L’imagerie de perfusion a pour objectif I'évaluation de ’hémodynamique intracérébrale.
Plusieurs techniques d’imagerie peuvent étre utilisées. L’'imagerie de perfusion cérébrale
en tomographie d’émission monophotonique (TEMP ou SPECT) permet une évaluation de
la réserve vasculaire lorsqu’elle est couplée a une épreuve a lacetazolamide. La
tomographie a émissions de positons (TEP) rend possible des mesures quantitatives du
debit sanguin cérébral et de la fraction d’extraction d’oxygéne. Son accessibilité est
cependant plus restreinte. Les techniques IRM plus récentes telles que I'ASL (arterial spin
labeling) présentent l'avantage d’étre moins invasives et plus accessibles. Les
performances de I'ASL pour évaluer la perfusion cérébrale dans 'AMM semblent
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comparables & celles de la scintigraphie cérébrale. Ces examens, chez I'enfant, doivent
étre réalisés dans un centre spécialisé car ils nécessitent le plus souvent une sédation qui

expose a des complications (cf. 4.5).

3.6.2 Evaluation pronostique

L’évaluation pronostique a I'échelle individuelle est difficile en raison des connaissances
limitées de I'histoire naturelle de la maladie et des facteurs prédictifs d’aggravation
cliniue. Cependant, le jeune age (< a 3 ans) et/ou la survenue d’un accident vasculaire
cérébral proche du diagnostic semblent étre des facteurs péjoratifs. Le pronostic peut étre
modifié par I'existence de comorbidités, particulierement pour les patients avec syndrome
de moyamoya (cardiopathie, etc.). Ces comorbidités doivent étre recherchées et prises en
compte.

La présence de lésions parenchymateuses cérébrales ischémiques ou hémorragiques en
IRM pourrait avoir une valeur péjorative sur le plan pronostique. L’artériographie cérébrale
comprenant l'opacification des 6 axes (ACls, ACEs, artéres vertébrales) précise
notamment l'atteinte éventuelle de la circulation postérieure, la qualité des voies de
suppléance mises en jeu (anastomoses leptoméningées, réseau néovasculaire
moyamoya, anastomoses transdurales) et I'existence d’anévrysme artériel associé
susceptible de se rompre.

Une altération de 'hémodynamique cérébrale en imagerie de perfusion pourrait étre un
prédicteur important d’aggravation. Une étude prospective, actuellement en cours, évalue
la valeur prédictive d’'une augmentation de la fraction d’extraction d’'oxygene en TEP sur le
risque de complications ischémiques cérébrales. Chez les patients traités par
revascularisation chirurgicale, I'existence d’'une diminution de la réserve vasculaire en pré-

opératoire est un facteur pronostique de réponse favorable a la chirurgie.

3.7 Annonce du diagnostic et information du patient

L’annonce diagnostique doit faire l'objet d’une consultation dédiée. Elle comprend
I'explication du diagnostic, la planification du suivi et du traitement, et des informations sur
les perspectives de recherche.

Le médecin traitant ou le neuropédiatre doit étre informé du diagnostic et des précautions
nécessaires dues a la maladie (cf. 4.5 et 4.8). Il évaluera la nécessité de I'établissement
d’'un protocole de soins ouvrant droit a une prise en charge a 100% par I'’Assurance
Maladie.

Centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de I'ceil (CERVCO) / Aolt 2016
16



PNDS - Maladie et syndrome de moyamoya de I'enfant et de I'adulte

La présentation de I'association d’aide aux patients et aux familles peut étre faite a cette
occasion. Un dépliant d’information, type « carte médicale patient » ou fiche Urgence

Orphanet®, peut étre propose.

3.8 Recherche de contre-indications au traitement

Si un traitement anti-agrégant plaquettaire est envisagé avec I'équipe référente, il faudra
tenir compte des contre-indications :

- allergie médicamenteuse

- anomalie majeure de la coagulation

- antécédent d’hémorragie intracranienne

- hémorragie périphérique grave.

Il n’existe pas de contre-indication absolue au traitement chirurgical. L’existence de

comorbidités séveres associées sera recherchée dans le cadre du bilan pré-opératoire.

3.9 Conseil génétique
En cas de syndrome de moyamoya secondaire a une affection génétique connue, une

consultation de conseil génétique sera proposée et précisera les points suivants :
- le risque encouru par les apparentés
- la possibilité d’'un diagnostic prénatal ou préimplantatoire
- la possibilité d’un diagnostic génétique chez les apparentés asymptomatiques

En cas de forme familiale de maladie de moyamoya une consultation de conseil
génetique sera proposée et abordera le risque encouru par les apparentés, en précisant

les limites des connaissances actuellement disponibles.

3.10 Dépistage familial en cas de formes génétiques

En cas de syndrome de moyamoya secondaire a une affection génétique connue,
une consultation pour les apparentés a risque peut étre proposée, soit dans le/un centre
de référence pour cette affection (neurofiboromatose de type 1, drépanocytose, CERVCO),

soit auprés d’'un généticien.

Centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de I'ceil (CERVCO) / Aolt 2016
17



PNDS - Maladie et syndrome de moyamoya de I'enfant et de I'adulte

En cas d’angiopathie de moyamoya dont le caractere génétique est fortement
suspecté sans que I’lanomalie causale ne soit connue (forme familiale d’AMM, forme
sporadique de SMM en contexte de consanguinité...), la réalisation d’'une imagerie
cérébrale chez les personnes asymptomatiques apparentées a un malade ne peut étre
envisagée qu’aprés une consultation de conseil génétique et une consultation de

neurologie vasculaire.

4 Prise en charge thérapeutique

4.1 Objectifs
Les objectifs de la prise en charge thérapeutique sont :
- la prévention des infarctus et des hémorragies cérébrales
- la prévention de la survenue ou de I'aggravation d’'un handicap cognitif et/ou moteur
- le traitement des autres manifestations de la maladie
- la prise en charge des déficits, du handicap et de l'insertion scolaire et/ou socio-

professionnelle

4.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)
Les professionnels impliqués sont les personnels :

- Médicaux : médecin traitant, pédiatre, neurologue, neuropédiatre, neurochirurgien,
anesthésiste-réanimateur, radiologue, médecin spécialiste de la douleur,
psychiatre, médecin de médecine physique et réadaptation, médecin scolaire et du
travail, et tout autre spécialiste impliqué dans la prise en charge de la maladie.

- Paramédicaux : kinésithérapeute, psychomotricien(ne), orthophoniste,
ergothérapeute, ortho-prothésiste appareilleur

- Assistant(e) social(e), éducateur spécialisé

- Psychologue, neuropsychologue

- Etles structures de prise en charge du handicap : MDPH, etc.

Un médecin spécialiste, en général le neurologue ou le neuropédiatre, assure la
coordination des différents professionnels impliqués, en lien avec le patient et sa famille.

La prise en charge globale du patient, notamment les décisions thérapeutiques, repose
sur une coopération pluridisciplinaire qui peut étre coordonnée par un médecin des
centres de référence (pour I'enfant : centre national de référence de 'AVC de l'enfant ;

pour I'adulte : centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de I'ceil -
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CERVCO) ou un membre du réseau d’experts associés aux centres de référence (liste

disponible sur le site internet des centres de référence).

4.3 Traitements pharmacologiques

4.3.1 Traitements pharmacologigues a visée préventive

Aucun traitement médicamenteux spécifique n’a fait la preuve de son efficacité. Un

traitement antiagrégant plaquettaire (aspirine en premiere intention) est cependant initié

en cas de manifestations ischémiques cérébrales et en l'absence d’antécédent

d’hémorragie cérébrale dans I'objectif de limiter les phénoménes thrombotiques au niveau

des lésions sténo-occlusives. Les facteurs de risque vasculaire (diabete, dyslipidémie,

tabagisme, hypertension artérielle) sont recherchés et traités.

4 .3.2/ Traitements pharmacologiques a visée symptomatiqgue

céphalées : le traitement des crises de migraine et des céphalées non migraineuses
repose sur l'utilisation des antalgiques usuels a I'exception des médicaments ayant

un effet vasoconstricteur (hotamment dérivés de 'ergot de seigle et triptans).

épilepsie : en cas d’épilepsie active, un traitement anti-épileptique adapté au type

de crise et au syndrome épileptique considéré doit étre introduit.

dépression : les troubles de 'hnumeur survenant parfois au cours de I'évolution de la
maladie sont pris en charge selon les recommandations usuelles (cf. Guide ALD,

Troubles dépressifs récurrents ou persistants de I'adulte, HAS, Février 2009).

douleurs : les douleurs secondaires a des rétractions musculo-tendineuses ou aux
points de pression (en cas d'immobilité) relevent de soins de kinésithérapie et
d’ergothérapie. Les molécules antalgiques prescrites ne sont pas spécifiques. Elles
s’appuient sur les bonnes pratiques de la prise en charge de la douleur chronique.

En cas de douleurs rebelles, le recours a un centre antidouleur doit étre privilégié.

spasticité : 'apparition d’'une hypertonie d’origine pyramidale au cours de la maladie
justifie parfois l'utilisation d’antispastiques (dantroléne, bacloféne). Il n’'y a pas de

contre-indication a Il'utilisation de la toxine botulinique.

mouvements anormaux : leur prise en charge n’est pas spécifique au cours de
'TAMM.
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4.4 Traitement chirurgical

4.4.1 Principe des techniques de revascularisation chirurgicale

Les procédures chirurgicales de revascularisation ont avant tout pour objectif de réduire le
risque d’événements ischémiques en augmentant le débit sanguin cérébral au sein des
territoires cérébraux hypoperfusés. Un effet préventif des événements hémorragiques
pourrait étre en rapport avec une réduction du réseau néovasculaire et des contraintes
hémodynamiques sur celui-ci.

Les procédures chirurgicales disponibles sont la revascularisation directe et la
revascularisation indirecte. Ces deux techniques peuvent étre utilisées séparément ou de
facon combinée. Le principe chirurgical est de suppléer le systeme carotidien interne
défaillant en créant une anastomose directe ou en favorisant le développement progressif
d’anastomoses indirectes a partir du systéme carotidien externe épargné.

L’anastomose directe est une anastomose extra-intracranienne réalisée le plus souvent
entre I'artére temporale superficielle (ATS) et une branche corticale de I'artére cérébrale
moyenne. Elle ne permet de traiter qu’un hémisphére a la fois et nécessite d’étre réalisée
sous couvert d’'une antiagrégation plaquettaire. La revascularisation indirecte consiste a
apposer un tissu vascularisé par les branches de l'artére carotide externe (dure-meére,
galéa, muscle temporal, branches de I'ACE elles-mémes) au contact du cerveau pour
favoriser le développement d’'une néovascularisation dans les zones hypoperfusées
(encéphalosynangiogése). Les techniques de revascularisation indirectes peuvent étre
réalisées par une craniotomie (volet osseux) ou des trous de trépan multiples. Ces
techniques de revascularisation directe et indirecte peuvent étre utilisées séparément ou
de facon combinée.

Le choix de I'une ou l'autre des techniques dépend de nombreux facteurs parmi lesquels :

I'age du patient

la taille des vaisseaux donneurs (en particulier IATS)

- l'existence d’'une collatéralité préexistante aux dépens de I'ACE. Dans ce cas, les
vaisseaux suppléants ne peuvent étre prélevés comme donneur pour une

anastomose directe par crainte de sacrifier le territoire qu’ils revascularisent déja.

- l'évolutivité de la maladie : la revascularisation directe permet une amélioration

immédiate du débit sanguin cérébral dans le territoire concerné.
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Chez l'enfant, les techniques de revascularisation indirecte sont préférées en raison du
calibre réduit des ATS (souvent inférieur a 0,7 mm) rendant techniquement difficile

'anastomose directe.

Chez l'adulte, le choix de I'une ou l'autre des techniques dépend de nombreux facteurs
dont I'age du patient, la taille des vaisseaux (en particulier 'ATS), la présence
d’anastomoses préexistantes aux dépends de I'ACE, l'évolutivité de la maladie (la
revascularisation directe a un effet immeédiat sur le débit sanguin cérébral) et les habitudes

de chaque centre.

4.4.2 Complications périopératoires

Les complications périopératoires associées a la réalisation d'une revascularisation
chirurgicale de ’'AMM sont principalement liées a la survenue d’infarctus ou d’hémorragies
cérébrales avec une fréguence variant suivant les séries de 3 a 16%. Ces complications
incluent également la survenue de crises d’épilepsie, d’hémorragies sous durales ou
épidurales, d’infections ou de complications cutanées (nécrose). Les techniques de
revascularisation directe exposent par ailleurs le patient au risque de syndrome de

reperfusion.

4.4.3 Indications chirurgicales

L’indication d'une revascularisation chirurgicale doit étre discutée au cas par cas lors
d’une évaluation multidisciplinaire (réunion de concertation dédiée) associant en particulier
neurologues/neuropédiatres, neurochirurgiens et anesthésistes-réanimateurs. La
survenue d’événements ischémiques ou hémorragiques cérébraux, la progression de
I'angiopathie en imagerie, I'efficacité des voies de suppléance, I'importance de l'altération
de 'hémodynamique intracérébrale, I'état fonctionnel et le niveau de dépendance du
patient sont prises en compte pour poser ou non lindication d’'un geste chirurgical et
guider les modalités de l'intervention. L’age des patients doit étre également pris en

compte, en raison du pronostic plus sévére de '’AMM chez les enfants en bas age.

al Forme ischémique

Recommandations chez I'enfant (niveau de preuve de grade 4, recommandation de grade

C ; voir annexe 4) : la survenue d’AlT ou d’infarctus cérébraux associés a une AMM justifie

de discuter l'indication d’'une revascularisation chirurgicale. La mise en évidence d’'une

Centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de I'ceil (CERVCO) / Aolt 2016
21



PNDS - Maladie et syndrome de moyamoya de I'enfant et de I'adulte

altération de la perfusion cérébrale est un argument supplémentaire en faveur d’'un geste

chirurgical.

Recommandations chez I'adulte (niveau de preuve de grade 4, recommandation de grade

C ; voir_annexe 4) : une procédure de revascularisation sera discutée chez les patients

ayant présenté des évenements ischémiques et hémorragiques répétés et/ou associés a
une altération significative de I'hémodynamique intracérébrale. Lorsque [lindication
chirurgicale est retenue, un délai de quelques semaines sera respecté entre la survenue

récente d’un infarctus cérébral et la réalisation de l'intervention.

b/ Forme hémorragigue

bY

La premiére étape consiste a rechercher (artériographie cérébrale) et discuter du
traitement d’'un éventuel anévrysme artériel. Une revascularisation chirurgicale sera
envisagée lors d’'une seconde étape pour diminuer le risque de survenue d’une nouvelle

hémorragie cérébrale ou d’'un évenement ischémique (niveau de preuve de grade 2,

recommandation de grade B : voir annexe 4).

4.4.4 Modalités de prise en charge pré et périopératoire

Le geste de revascularisation chirurgicale doit étre réalisé par des équipes chirurgicales et
anesthésiques dans des centres spécialisés afin de limiter le risque de complications péri-
opératoires. L’anesthésie générale doit suivre un protocole dédié incluant des mesures
adéquates pour corriger la douleur, prévenir I'hypotension artérielle, I'hnypovolémie,
I'hypercapnie, 'hypocapnie ou toute autre perturbation métabolique. Le monitorage de la
pression artérielle doit étre permanent pour maintenir une pression artérielle moyenne
préservant la pression de perfusion cérébrale. Au méme titre que la mesure continue de la
pression artérielle, le monitorage continu de la capnie doit étre assuré pour tout geste
réalisé (sédation, anesthésie, surveillance post-opératoire). En effet, I'autorégulation
vasomotrice cérébrale peut étre séverement compromise au cours de 'AMM avec, pour

conséquences, un risque augmenté de complications ischémiques cérébrales.

Les techniques de revascularisation directe impliquent un temps de clampage d’'une artére
corticale durant 30 a 45 minutes. Un accroissement de 10% de la PAM par rapport au
chiffre de base est parfois réalisé durant cette période. La prévention d’'un syndrome de
reperfusion nécessite par contre un contréle trés strict des valeurs tensionnelles une fois

le clampage de l'artére corticale levée.
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Les techniques de revascularisation indirecte exposent quant a elles, en particulier chez
'enfant, a des pertes sanguines importantes qu’il convient d’évaluer et le cas échéant de

corriger par transfusions.

4.5 Traitements médicamenteux a éviter ou a utiliser avec prudence et
précautions anesthésiques générales
L’instauration et les modifications des traitements hypotenseurs doivent étre prudentes et
discutées avec I'équipe référente en raison du risque d’aggravation de I'hypoperfusion
cérébrale et de complications ischémiques.
Les anticoagulants ne sont pas indiqués pour la prévention des événements ischémiques
cérébraux en raison de l'absence d’efficacité démontrée au cours de la maladie de
moyamoya et du risque augmenté d’hémorragie cérébrale. lls ne doivent étre prescrits que
pour une indication formelle (complications thrombo-emboliques périphériques, arythmie
compléte par fibrillation auriculaire...).
Aucune recommandation n’est possible concernant la thrombolyse IV et les traitements
par voie endovasculaire a la phase aigle d’un infarctus cérébral dans le cadre d’une
AMM. Les techniques de revascularisation par voie endovasculaire a visée préventive ne
doivent pas étre utilisées en raison de leur inefficacité et du risque de complication.
En cas de céphalées migraineuses (fréquentes au cours de 'AMM, notamment chez
I'enfant), les vasoconstricteurs, notamment les triptans et les dérivés de l'ergot de seigle,
doivent étre évités en raison du risque d’aggravation de I'hypoperfusion cérébrale. Les
vasoconstricteurs « cachés » (vasoconstricteurs nasaux par exemple) doivent également
étre évités (voir annexe 5).
Enfin, toute anesthésie générale, doit respecter les précautions mentionnées dans le
chapitre 4.4.4. Le controle peri-opératoire de la douleur est indispensable en raison du
risque de vasoconstriction secondaire a I'’hypocapnie qu’elle peut entrainer. Un contact
avec I'équipe référente du patient est souhaitable avant toute anesthésie. Les techniques
d’anesthésie régionale doivent étre privilégiées lorsque cela est possible avec les mémes

précautions concernant notamment le monitorage de la pression artérielle.

4.6 Grossesse et contraception

En cas de projet de grossesse ou de grossesse avérée, il est recommandé a toute

patiente concernée de consulter son neurologue. Les données scientifiques évaluant le
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risque de complication lié a une AMM durant la grossesse et le peripartum sont limitées.
Jusqu’a l'accouchement, les complications cérébrovasculaires ne semblent pas étre
significativement augmentées. Dans le peripartum, les complications rapportées
(hémorragies cérébrales et AIT) concernent principalement des patientes dont le
diagnostic dAMM n’était pas connu jusque-la. Un contact avec I'équipe référente de la
patiente est souhaitable au moment de la consultation d’anesthésie du troisieme trimestre
de la grossesse. Concernant les modalités d’accouchement, des études récentes
suggeérent que le choix d’'un accouchement par voie basse, sous anesthésie locorégionale,
peut-étre envisagé car il nest pas associé a un sur-risque de complications vasculaires
cérébrales. Si une anesthésie générale est requise, elle devra étre préparée en raison des
modifications hémodynamiques induites qui peuvent favoriser la survenue d’infarctus

cérébraux (cf chapitre 4.5).

Lorsqu’une contraception orale est envisagée, les progestatifs purs peuvent étre utilisés.
En cas de complications ischémiques cérébrales, les oestro-progestatifs sont contre-

indiqués.

4.7 Rééducation, réadaptation, psychothérapie et insertion scolaire et
professionnelle

Une prise en charge pluridisciplinaire coordonnée (orthophonie, kinésithérapie,

neuropsychologue, ergothérapie...) est nécessaire. Lorsqu’il existe une situation de

handicap, les maisons départementales des personnes handicapées doit étre saisie.

4.7.1 Kinésithérapie

La kinésithérapie doit étre débutée précocement, dés l'apparition des troubles moteurs,
afin de limiter les effets déléteres du décubitus et de limmobilité. Elle prévient
'encombrement bronchique, assure la fonction ventilatoire et favorise la restauration des
fonctions sensorimotrices Iésées. Elle se poursuit sans rupture de continuité a la phase de
récupération pour permettre la restauration de la préhension manuelle, de la locomotion,
de la coordination motrice et de I'équilibre. Elle prévient les séquelles, en particulier
orthopédiques.

La prise en charge doit pouvoir étre réalisée a domicile, en cabinet libéral ou en centres

spécialisés en fonction de la situation particuliere de chaque patient. Le patient est
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encouragé a prolonger la rééducation au cours de la journée par l'application d’un

programme d’auto-rééducation impliquant les aidants.

4.7.2 Orthophonie et rééducation cognitive

La rééducation des troubles cognitifs (troubles du langage, mémoire, fonctions
attentionnelles et exécutives, négligence spatiale unilatérale) doit étre débutée
précocement aprés la réalisation d’'une évaluation détaillée (bilan neuropsychologique,
bilan orthophonique, évaluation de I'impact dans la vie quotidienne, qualité de vie).

La dysarthrie et les troubles de la déglutition doivent également étre pris en charge.

4.7.3 Ergothérapie

Elle est envisagée lorsqu'une géne fonctionnelle apparait et dés qu’il existe un
retentissement sur 'autonomie pour les actes simples (toilette, habillage, alimentation,
etc.), les actes élaborés de la vie quotidienne (courses, démarches et gestion
administratives, transport, finances) et le graphisme. Elle est également utile pour les
aides techniques ponctuelles (appareillages, installation adaptée, utilisation d’'un clavier
d’ordinateur, etc...), pour évaluer les difficultés d’accessibilité du logement et de

'environnement et proposer des aménagements adaptés.

4.7.4 Psychomotricité

La thérapeutique psychomotrice permet d’intervenir sur les conséquences des troubles
neurologiques : coordination des gestes, troubles de la communication, troubles du
comportement.

Par une intervention a forte médiation corporelle, elle vise a réconcilier le patient avec son
corps, a lui procurer une aisance gestuelle et a lui faire retrouver une sensation de bien-
étre physique. Cette approche peut avoir un effet apaisant sur le ressenti douloureux ou

anxieux.

4.7.5 Psychothérapie
Le soutien psychologique est proposé au patient et a sa famille (et en particulier a sa
fratrie). Il doit permettre de prendre en charge les conséquences psychologiques liées a la

maladie et a ses conséquences personnelles, professionnelles, familiales.
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4.7.6 Prise en charge diététique / nutritionnelle

La survenue de troubles de la déglutition peut nécessiter une prise en charge spécifique
par un(e) kinésithérapeute ou un(e) orthophoniste et justifier I'utilisation d’eau gélifiée et
d’épaississants. Ces troubles de la déglutition imposent parfois, lorsqu’ils sont séveres, la
pose d’'une gastrostomie associée a une nutrition entérale. Des aliments diététiques
hyperprotidiques et hypercaloriques (boissons, cremes desserts, céréales, plats mixes,
etc.) doivent étre prescrits en cas d’amaigrissement chez les patients alités, en mauvais
état général. Pour toutes ces raisons, un accompagnement spécifique par un(e)

diététicienn(e) peut étre nécessaire

4.7.7 Prise en charge médico-sociale

Le réle de l'assistant(e) social(e) est essentiel, notamment pour I'aide aux démarches
administratives, le lien avec les instances administratives et le service social du secteur,
I'orientation scolaire et professionnelle, I'information sur la Iégislation en rapport avec le
handicap et sur les possibilités d’aides a domicile, les conseils pour la recherche de
structures d’accueil et de financement pour un hébergement en centre spécialisé. Les

aidants seront informés des possibilités d’aide.

4.7.8 Dispositifs médicaux

La place de I'appareillage est a discuter en cas de troubles moteurs. Des aides techniques
et adaptations diverses doivent étre envisagées en cas de troubles de déambulation ou de
préhension (cannes, béquilles, ortheses, déambulateur, fauteuil de douche, fauteuil
roulant, couverts adaptés, etc.). En cas d’incapacité fonctionnelle nécessitant une aide
humaine, l'utilisation de léve-personne, de matériel d’aide aux transferts, ou/et de it

meédicalisé sera envisagee.

4.7.9 Insertion scolaire et professionnelle

Chez les enfants d’age scolaire, l'insertion scolaire peut justifier des aménagements en
cas de troubles spécifiques des apprentissages, de troubles moteurs invalidants, de la
présence d’une fatigabilité.... L’attribution d’'un tiers temps pour les examens peut se
justifier et doit étre évaluée au cas par cas. Un projet personnalisé de scolarisation pourra
étre proposé en collaboration avec la famille, le médecin traitant, I'éducation nationale

(enseignant référent, médecin scolaire) et la MDPH. En cas de troubles majeurs des
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apprentissages, I'orientation vers une classe ou une structure spécialisée (SEGPA, ULIS,
IME...) sera a discuter avec I'équipe pédagogique, I'enseignant référent et les autres
intervenants.

Chez les adultes, une adaptation socio-professionnelle doit parfois étre mise en place.

4.8 Education thérapeutique et modification du mode de vie

Certaines situations peuvent aggraver I'hypoperfusion cérébrale. Toute activité entrainant
une hyperventilation importante, une deshydratation ou une hypoxie liée a [laltitude
(voyage en avion, séjours en montagne) doit étre discutée au cas par cas avec le
spécialiste référent et réévaluée dans le temps. Certaines activités, telles que compétitions
sportives ou pratique d’un instrument a vent, peuvent cependant étre maintenues si elles
sont bien supportées. Le sport de loisir doit étre préféré a la compétition. Un certificat

meédical peut étre rédigé dans ce sens.

Aprés une chirurgie de revascularisation, on recommande au moins de fagcon temporaire

d’éviter les sports exposant aux traumatismes craniens (sports de combat, rugby...).

4.9 Recours aux associations de patients

Les professionnels de santé, les patients et les aidants doivent étre informés de
I'existence d’'une association de patients.

Cette association peut participer a la prise en charge globale de la maladie en favorisant la
coopération entre les patients, les aidants et les soignants, en diffusant des documents
tels que la carte médicale de l'association Tanguy Moyamoya. Les coordonnées de

I'association de patients Tanguy moyamoya sont données en annexe 2 du PNDS.

5 Suivi

5.1 Objectifs
Les objectifs principaux du suivi sont d(e)’:
- Evaluer I'évolution de la maladie et surveiller I'apparition de complications
- Adapter les traitements et les modalités de la prise en charge ;
- Informer le patient et son entourage de I'état des connaissances scientifiques et des
avancées récentes ;

- Répondre aux questions du patient et de son entourage, accompagner, soutenir.
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5.2 Professionnels impliqués et modalités de coordination

Un médecin spécialiste, en général le neurologue, le neuropédiatre ou le neurochirurgien,

assure la coordination des différents professionnels impliqués, en lien avec le patient, sa

famille et le médecin traitant. Pour les patients diagnostiqués durant I'enfance et atteignant

'age adulte, la transition adolescent-jeune adulte sera préparée et réalisée de concert par

les équipes concernées.

5.3 Rythme et contenu des consultations

Un suivi régulier est nécessaire. Sa fréquence doit étre adaptée au cas par cas et le suivi

doit étre maintenu a vie, méme a distance du diagnostic et méme en l'absence

d’évolutivité clinico-radiologique.

La consultation comprend :

La recherche a l'interrogatoire de symptémes neurologiques évocateurs d’AlIT ou
d’AVC, de céphalées, de mouvements anormaux, de crises d’épilepsie, de troubles

cognitifs...

La surveillance de l'apparition éventuelle de signes cliniques extra-neurologiques
orientant vers une forme syndromique de la maladie. La survenue de facteurs de
risque vasculaire surajoutés sera également dépistée (en particulier HTA) et prise

en charge en tenant compte des précautions sus-mentionnées (cf. 4.5).

L’évaluation de la tolérance et de l'indication des différents traitements du patient

(antiagrégants plaquettaires, hypotenseurs notamment);

Une évaluation cognitive, motrice et du handicap. Une consultation de Médecine
Physique et de Réadaptation sera éventuellement proposée ;

Une évaluation de la prise en charge psychologique et médico-sociale, des

adaptations scolaires et/ou professionnelles mises en place ou nécessaires

En cas de chirurgie de revascularisation :

une évaluation clinique 6 a 8 semaines apres lintervention comprendra la
recherche d’argument en faveur d’un nouvel événement vasculaire cérébral ou de
toute autre complication susceptible de survenir au décours de la chirurgie

(infection, hématome sous-dural...).
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une évaluation neurologique incluant une évaluation détaillée de la cognition sera

€galement organisée entre 6 mois et un an apres le geste chirurgical.

5.4 Examens complémentaires

Imagerie cérébrovasculaire: La fréquence du suivi en IRM et ARM est adaptée au
cas par cas selon l'évolutivité clinique et radiologique du patient (au minimum
annuelle durant les premiéres années). La réalisation d’une artériographie
cérébrale au cours du suivi n’est pas systématique. Elle est discutée lorsqu’une
intervention chirurgicale est envisagée, ou aprés une hémorragie cérébrale (bilan
étiologique). En cas de revascularisation chirurgicale, une évaluation post-
opératoire immédiate par IRM et ARM sera organisée a la recherche de nouvelles
Iésions ischémiques éventuellement silencieuses. Une nouvelle évaluation IRM et
ARM sera réalisée a distance, au plus tard un an aprés le geste. Une
artériographie cérébrale est parfois réalisée en complément de l'imagerie de
perfusion pour évaluer [lefficacité de la procédure a distance d’'une

revascularisation chirurgicale.

Imagerie de perfusion cérébrale : Elle est souhaitable notamment au moment du
diagnostic. Elle doit étre réalisée pour évaluer la balance bénéfice/risque d’une
revascularisation chirurgicale et/ou de tout autre intervention thérapeutique a risque
(traitement hypotenseur, anesthésie, etc...). Elle peut également étre envisagée
apres une intervention de revascularisation pour juger de I'amélioration éventuelle

de la perfusion cérébrale.

Bilan biologique des facteurs de risque vasculaires

5.5 Ro6le du médecin traitant

Assurer la coordination avec le spécialiste référent

Détecter les évenements et complications survenant au cours de la maladie (AVC,

AIT, céphalées récurrentes, épilepsie, complications liées au handicap),
Prévenir et prendre en charge les facteurs de risque vasculaire,

S’assurer de la bonne connaissance par le patient des précautions liées a la
maladie. Veiller a ce que les traitements a risque soient évités ou utilisés avec

prudence (cf. 4.5).
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- Participer a la mise en place et coordonner les soins a domicile, participer a la

rédaction des différents certificats médicaux.
- Le calendrier vaccinal peut étre suivi normalement.

5.6 Suivi et accompagnement des aidants
Le rble des aidants est essentiel pour soutenir le patient dans ses activités quotidiennes. Il
est nécessaire de prévenir, repérer et prendre en charge les difficultés liees a cet
accompagnement chez les aidants.
Le suivi du patient doit étre I'occasion :

- d’identifier le ou les principaux aidants naturels du patient ;

- de détecter une éventuelle dégradation de I'état psychique, physique des aidants;

- d’estimer les besoins des aidants pour voir s’ils sont en adéquation avec les

moyens mis en place pour les soutenir (aides médico-sociales, financiéres) ;

Le cas échéant, d’orienter l'aidant vers

- un(e) psychologue, assistant(e) social(e),

- I'association de patient

- des structures de proximité ou de soins a domicile afin d’obtenir une aide et/ou une prise

en charge spécifiques.
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Annexe 1. Liste des participants
Ont participé a I'élaboration du PNDS :

Coordonnateurs du PNDS

Dr Dominique Hervé, CERVCO, Service de neurologie, Hopital Lariboisiere, Paris

Dr Manoélle Kossorotoff, centre national de référence de 'AVC de I'enfant, Service de
neuropédiatrie, Hopital Necker-Enfants malades, Paris

Conseil scientifiques

Pr Hugues Chabriat, Neurologue, CERVCO, Hépital Lariboisiére, Paris.

Pr Elisabeth Tournier-Lasserve, généticienne, Hopital Lariboisiere, Paris

Rédacteurs du PNDS
D" Dominique Hervé, Neurologue, CERVCO, Paris.

Dr Manoélle Kossorotoff, Neuropédiatre, Paris

Dr Damien Bresson, Neurochirurgien, Paris

Dr Thomas Blauwblomme, Neurochirurgien pédiatrique, Paris
Dr Maryline Carneiro, Neuropédiatre, Lyon

Groupe de travail multidisciplinaire

Représentants de sociétés savantes :
o Pr Emmanuel TOUZE, Neurologue, représentant de la SFNV, Caen
o Pr Francois PROUST, Neurochirurgien, représentant de la SFNC, Rouen
o Prlsabelle DESGUERRE, Neuropédiatre, représentant de la SFNP, Paris
- Pr Sonia ALAMOWITCH, Neurologue, Paris
- Dr Jean-Pierre BLETON, Kinésithérapeute, Paris
- Dr Ansil BORSALI, Anesthésiste-Réanimateur, Paris
- Dr Etienne BRISSAUD, Neurologue de ville, Paris
- Pr Francis BRUNELLE, Neuroradiologue Pédiatrique, Paris
- Dr Lionel CALVIERE, Neurologue, Toulouse
- Dr Mathilde CHEVIGNARD, Médecin rééducateur, Saint Maurice
- Dr Gisele GEFFROY-GRECO, Médecin généraliste, Yvelines
- Dr Sabine FAESCH, Pédiatre libérale, Paris
- Dr Marie-Odile HABERT, Médecin nucléaire, Paris
- Mr Hubert de LAROCQUE, Association de patients Tanguy moyamoya, Poitiers
- Dr Philippe MEYER, Anesthésiste-Réanimateur pédiatrique, Paris
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- Mme Sonia REYES, Psychologue, Paris

- Pr Laurent THINES, Neurochirurgien, Besangon

Gestion des intéréts déclarés

Tous les participants a I'élaboration du PNDS sur la maladie de moyamoya et le syndrome
de moyamoya ont rempli une déclaration d’intérét disponible sur le site internet du
CERVCO (www.cervco.fr) et sur le site internet du centre national de référence de 'AVC
de I'enfant (www.chu-st-etienne.fr/avcpediatrie/).

Les déclarations d’intérét ont été analysées et prises en compte, en vue d'éviter les
conflits d’'intéréts, conformément au guide HAS « Guide des déclarations d’intéréts et de
gestion des conflits d’intéréts » (HAS, 2010).

Modalités de concertation du groupe de travail multidisciplinaire
Réunions physique du 11 Avril 2016
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Annexe 2. Coordonnées des centres de référence et
de I’association de patients

Centre de référence — Adulte

Centre de référence des maladies vasculaires rares du cerveau et de [loeil
(CERVCO)

Hépital Lariboisiere, 2 rue Ambroise-Paré, 75010 Paris ;

Tél secrétariat (Mme Solange Hello) : 01 49 95 2591 ;

Email : secretariat.cervco@lIrb.aphp.fr ;

Site web : www.cervco.fr.

Centre de référence — Enfant

Centre national de référence de I’AVC de I’enfant

MPR pédiatrique, Hbpital Bellevue, CHU de Saint Etienne, 42055 Saint-Etienne Cedex 2
Tél secrétariat (Mme Isabelle RIFFARD) : 04 77 12 76 13

Email : AVCenfant@chu-st-etienne.fr

Site web : www.chu-st-etienne.fr/avcpediatrie

Association de patients

Association Tanguy moyamoya

Présidente : Madame Nathalie REBOUL-MASSE
32 Passage du Belvédere-86000 POITIERS

Site web : http://www.tanguy-moya-moya.org
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Annexe 3. Affections associées au syndrome de
moyamoya.

Angiopathies de cause spécifique :
Angiopathie post radigue

Athérome intracranien

Angéites cérébrales

Dysplasie fibromusculaire

Maladies auto-immunes :
Dysthyroidies auto-immunes
Angéites auto-immunes

Maladies infiltrantes de la base du crane :
Tumeur de la base du crane
Méningite chronique

Maladies prothrombotiques :
Syndrome des antiphospholipides

Affections génétiqgues autosomiques dominantes :
Neurofibromatose de type 1

Syndrome de Noonan

Syndrome d’Alagille

Syndrome de Costello

Affection liée a une mutation du gene ACTA2*

Affections génétiques autosomiques récessives :
Drépanocytose

Affection liée a une mutation du gene GUCY1A3
Affection liée a une mutation du gene SAMHD1
Syndrome de Majewski

Syndrome de Seckel

Affections génétiques liées a I’X :
Affection liée a une délétion des genes BRCC3 et MTCP1

Maladies chomosomiques :
Trisomie 21
Syndrome de Turner

Autres:
PHACE syndrome

Les maladies soulignées correspondent aux affections les plus fréqguemment associées au syndrome de moyamoya.
*I'artériopathie intracranienne associée aux mutations ACTA2 est le plus souvent distincte d'une AMM.
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Annexe 4. Niveau de preuve scientifique et grade de
recommandations (ANAES 2010)

NIVEAU DE PREUVE SCIENTIFIQUE GRADE DES RECOMMANDATIONS

FOURNI PAR LA LITTERATURE

Nivean 1 A

- Essais comparatifs randomisés de forte puissance
= Meéta-analyse d’essais comparatifs randomisés
- Analyse de décision basée sur des études bien

menées Preuve scientifique établie

Niveaun 2

- Essais comparatifs randomusés de faible B
puissance

- Etudes comparatives non randomisées bien
menges

- Etudes de cohorte

Présomption scientifique

Niveau 3

- Etudes cas-témoin C

Niveau 4

- Etudes comparatives comportant des biais Faible niveau de preuve scientifique
importants

- Etudes rétrospectives

- Séries de cas

- Etudes épidémiologiques descriptives
(transversale, longitudinale)
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Annexe 5. Liste non exhaustive des substances vaso-
constrictives devant étre évitées ou utilisées avec
prudence en cas d’AMM

e Stupéfiants : cannabis, ecstasy, amphétamines, cocaine et crack, LSD

e Vasoconstricteurs utilisés dans les rhumes (pseudoéphédrine, éphédrine,
oxymeétazoline)

- Pulvérisation nasale sur prescription médicale, ATURGYL®, DERINOX®,
DETURGYLONE®, HUMOXAL®, PERNAZNE®, RHINAMIDE®,
RHINOFLUIMUCIL®,...

- Médicaments disponibles sans ordonnance, ACTIFED RHUME®, DOLIRHUME®,
HEXARHUME®, NUROFENE RHUME®, HUMEX RHUME®, RHINADVIL®,
RHINUREFLEX®, RHUMAGRIP®, SUDAFED®, ...

e Certains traitements de la migraine

- Triptans : almotriptan (ALMOGRAN®), élétriptan (RELPAX®), frovatriptan (ISIMIG®,
TIGREAT®), naratriptan (NARAMIG®), rizatriptan (MAXALT®, MAXALTLyo0®),
sumatriptan (IMIGRANE®, IMIJECT®), solmitriptan (ZOMIG®, ZOMIGORQ®),...

- Dérivés ergotés : dihydroergotamine (DIERGO-SPRAY®, SEGLOR®, IKARAN®,
TAMIK®), ergotamine (GYNERGENE CAFFEINE®), méthsergide (DESERNIL®),...

e Dérivés de lergot de seigle: bromocriptine (PARLODEL®), cabergoline
(DOSTINEX®), lisuride  (AROLAC®, DOPERGINE®), méthylergométrine
(METHERGIN®),...

e Sympathomimétiques divers (utilisation possible lorsque la situation
meédicale le nécessite) : adrénaline, dobutamine, dopamine, éphédrine, étiléfrine
(EFFORTIL®),  heptaminol  (HEPT-A-MYL®), isoprénaline  (ISUPREL®),
méthylphénidate (CONCERTA®, QUASYM®, RITALINE®), midodrine (GUTRON®),
néosynéphrine, noradrénaline, phényléphrine, theodrenaline (PRAXINOR®)
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