jeune femme 32 ans ,HTA sévere ,résistante aux traitement, bien supportée ,
élévation majeure de la noradrénaline (>5000 ui/ml) et a un moindre degré de

la dopamine

pas de tumeur surrénalienne ni para aortique au CT abdomino pelvien .

scintigraphie ou MIBG : petit foyer d'hyperfixation thoracique

on réalise une IRM thoracique a la recherche d'un paragangliome cardiaque ou

médiastinal
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le CT confirme la présence d' 'une masse
hyparvascularisée, homogéne , a la partie haute du

sillon atrio-ventriculaire droit



on réalise un PET CT au 18FDG ( a défaut de 18F DOPA ) qui confirme les

Iésions médiastinales




I'examen rétrospectif des coupes CT "orienté" par les données du PET CT




PET 18 FD6




18 F DOPA phase précoce



18 F DOPA phase tardive



On repére également cette |ésion :

Paragangliome centimétrique de la bifurcation carotidienne gauche

(localisation classique)



Le bilan coronarographique confirme que la tumeur médiastinale regoit sa

vascularisation des 2 coronaires



Le diagnostic anatomo-
pathologique et I'immuno

histochimie confirment le

paragangliome




La patiente bénéficie d'une exérése chirurgicale de ces 2 Iésicns. Et 2 ans plus

tard on découvre une nouvelle Iésion tumorale ronde; sous-muqueuse gastrique...




La dyade GIST-paragangliomes de Carney-

Stratakis est caractérisée par la survenue

souvent en de multiples sites de fumeurs stromales

gastro-intestinales et de paragangliomes.

Elle différe de la plus classique et mieux connue
triade de Carney par |'absence de nodules
hamartohondromateux pulmonaires (mais on sait
que ces nodules peuvent apparaitre aprés plusieurs

décennies)




circonstances d'observation de de GIST multiples :

-syndrome de Carney-Stratakis (6IST multiples + paragangliome)

-syndrome de Carney (paragangliomes + GIST + hamartochondromes pulmonaires)
-NF 1 neurofibromatose maladie de Von Recklinghausen

-GIST métastatique



les paragangliomes ou fumeurs glomiques (TNE nées des paraganglioms )

peuvent se rencontrer de la base du crdne au plancher périnéal.

80% siegent dans la médullosurrénale ; 2 a 4% sont découvertes dans la région

cervicale ; les glomus carotidiens étant les plus fréquents.

le pic de fréquence est dans la 5eme-6°me décade ; avec une prédominance

féminine nette : SR 4/1

5% des paragangliomes secretent des catécholamines , comme les

phéochromocytomes.



les paragangliomes secretent uniguement de la noradrénaline ou plus rarement

de la dopamine, tandis que les phéochromocytomes secretent de la

horadrénaline et de |'adrénaline.

les tumeurs sont multiples dans 20% des cas ,particuliérement dans les

syndromes héréditaires de prédisposition aux tumeurs : MEN et syndromes

heuroectodermiques.

la grande majorité des paragangliomes sont bénins, mais la transformation

malighe s'observe dans 2 a 10% des cas .







. . Syndrome de Carney-Stratakis

ORPHAS97286 CIM-10:

Synomyme(s) : yade GIS it
UMLS:
Me SH:
MedDRA:

Age d'apparition:

Le syndrome de Carney-Stratakis (Dyade GIST-paragangliomes,, Dyade de
Carney, Dyade de Carney-Stratakis, paragangliome t sarcome stromal gastrique),
récemment décrit, est caractérisé par la survenue, souvent en de multiples sites, a

la fois de tumeurs stromales gastrointestinales (6IST) et de paragangliomes.

Epidémiologie
Il a été diagnostiqué dans moins de vingt familles et se déclare chez des patients

jeunes (age médian: 19 ans) des deux sexes.



Description clinique

Les sarcomes stromaux sont multifocaux et les paragangliomes multicentriques. Les
signes cliniques du syndrome de Carney-Stratakis sont trés variables en fonction de

la localisation et de la taille des tumeurs.

. Les GIST sont des tumeurs mésenchymateuses intramurales qui proviennent de
cellules souches et qui possédent des caractéristiques de cellules interstitielles de

Cajal (les cellules stimulatrices a |'origine du péristaltisme intestinal).



Description clinique

GIST a cellules fusiformes chez les adultes, a cellules épithélioides chez |I'enfant

et I'adulte jeune

Les paragangliomes sont le plus souvent des fumeurs bénignes non sécrétantes qui

proviennent de cellules paraganglionnaires du systeme nerveux sympathique.



Etiologie

La plupart des cas de syndrome de Carney-Stratakis sont dus a des mutations
germinales des génes SDHB, SDHC et SDHD qui codent pour une des sous-unités de

la succinate déshydrogénase (SDH).

Méthode(s) diagnostique(s)
Le diagnostic est fait grdce a I'examen clinique et radiologique et est confirmé par
immunohistochimie. L'analyse des génes SDH devrait étre proposée aux enfants

atteints de GIST.,



Diagnostic(s) différentiel(s)

Le principal diagnostic différentiel est la triade de Carney.

Conseil génétique

La prédisposition a développer ces tumeurs est héritée de fagon autosomique

dominante avec une pénétrance incompleéte.

Prise en charge et traitement



Les traitements possibles sont la chirurgie, |'embolisation et la radiothérapie;

I'imatinib peut €tre utile pour certains patients avec des formes avancées de GIST

. Le ciblage de la succinate deshydrogénase pourrait €tre envisagé mais on ne
connait actuellement pas de produit capable d'en augmenter I'activité.
Un suivi tout au long de la vie devrait €tre proposé aux patients atteints de

syndrome de Carney-Stratakis.



a "découvert", grdce aux premieres expériences de codage systématique des

dossiers de la Mayo-clinic 3 entités "fabriquées" a partir des données recueillies

le complex de Carney
la triade de Carney

le syndrome de Carney-Stratakis



« Carney Complex represent a broad constellation of disorders

involving the adrenal cortex, heart and many other organs

Table 2-2. Distribution of essential
components of Carney complex

Lesion % Patients (from 150 patients)
Myxomas Heart (61)
Skin (37)
Breast (20)
Lentigines, Nevi Face, lips,
Conjunctiva(67)
Endocrine Tumors  |Adrenal (33)
Testis (30)
Pituitary(11)
Schwannomas Upper GI Tract
Sympathetic chain (11)




« Carney Triad (CT) includes GISTs, Paragangliomas and

Pulmonary Chondromas

« Carney —Stratakis Dyad (C-S D) includes GISTs and

Paragangliomas

« Some GISTs associated with CT and C-S D involve mutations

of mitochondrial SDH genes
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