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B Arbre décisionnel, commentaires

Les pneumopathies interstitielles ou pathologies infiltratives
diffuses (PID) de U’enfant sont un groupe hétérogéne de mala-
dies respiratoires rares qui ont en commun une perturbation des
échanges gazeux et des infiltrats pulmonaires diffus a l’imagerie.
Les PID peuvent impliquer non seulement linterstitium pulmo-
naire mais aussi les voies aériennes distales, les alvéoles, le lit
vasculaire, les lymphatiques et ’espace pleural. Contrairement
a Uadulte, peu de données épidémiologiques sont disponibles
pour les PID de U’enfant. Une étude menée au Royaume-Uni et en
Irlande entre 1995 et 1998 révele une prévalence de 3,6 pour un
million d’habitants chez les enfants de moins de 16 ans.

Interrogatoire et examen clinique

Anamnese

« Antécédents (familiaux et personnels) ;

« Origine ethnique ;

« Consanguinité ;

« Environnement ;

« Prise de médicaments, antécédents d’irradiation ;

« Hémoptysies ;

« Antécédent de virose sévere (grippe, adénovirus).

Symptdéme non spécifique

Polypnée, toux, dyspnée, intolérance a ’effort, infections res-

piratoires récidivantes, cassure de la courbe de poids.

Chez le nouveau-né

« Détresse respiratoire sévere de début tres précoce chez un
enfant né a terme ;

« Eliminer la cardiopathie ;

« Présence d’infiltrats diffus a la radiographie du thorax.

Chez le nourrisson

« Début plus progressif ;

« SymptOomes respiratoires : dyspnée au biberon ou a Ueffort,
toux séche, wheezing, polypnée, tirage, cyanose ;

» Symptomes extra-respiratoires : cassure de la courbe de
poids, fiévre, hémoptysie.

Chez le plus grand enfant

« Idem nourrisson mais installation plus lente ;

» Dyspnée d’effort ou au repos, cyanose a l'effort ;

« Insuffisance respiratoire chronique avec hypoxie et hippocra-
tisme digital.

Examen clinique

Examen pulmonaire

« Cyanose, Hypoxémie (Sa0, < 95 %), hippocratisme digital ;
« Fréquence respiratoire, signes de lutte, wheezing ;

 Auscultation :
pulmonaire.

Recherche de signes extra-pulmonaires orientant vers une

étiologie particuliére

« Lésion cutanée ;

« Trouble neurologique ;

« Hépato-splénomégalie ;

« Adénopathies périphériques ;

» Hypertension artérielle pulmonaire.

crépitants, sibilants, signes de condensation

Scanner thoracique haute résolution

La tomodensitométrie thoracique (TDM) sera réalisée dans un
centre spécialisé en imagerie pédiatrique. La rapidité de la tech-
nique permet, le plus souvent, d’éviter sa réalisation sous sédation
ou anesthésie générale, apres la prise du biberon chez le nourris-
son et/ou avec une simple contention chez les enfants de moins
de 4-5 ans. Avant I’age de 5-6 ans, elle sera réalisée en respiration
calme. Apres, une apnée en inspiration bloquée sera demandée
a Uenfant. Ces acquisitions sont réalisées en mode volumétrique
avec reconstructions de 1 a 1,25 mm chevauchées avec algorithme
en haute résolution pour l’étude du parenchyme pulmonaire. Le
TDM peut étre normal mais montre le plus souvent une infiltration
diffuse avec des caractéristiques (images kystiques, nodules) qui
peuvent orienter le diagnostic étiologique.

Bilan étiologique

Examens biologiques

« NFS (numération et formule sanguine), VS (vitesse de sédi-

mentation), CRP, ionogramme sang et urine ;

Recherche d’hématurie, de protéinurie ;

Biologie hépatique ;

Intradermoréaction a la tuberculine (IDR) ou quantiferon ;

« Enzyme de conversion de |’angiotensine, Bilan phosphocal-
cique, Calcitriol, lysozyme ;

« Ammoniémie, chromatographie des acides aminés ;

« Bilan immunitaire (étude quantitative et fonctionnelles des

lymphocytes, polynucléaire et macrophage ;

Sérologies (virale, précipitines aviaires) ;

« Bilan d’auto-immunité.

Echocardiographie

Examen Ophtalmologique (lampe a fente)

Radiographie du squelette (histiocytose langerhansienne ?)
Biopsie : glandes salivaires accessoires et biopsie cutanée si
lésion, capillaroscopie si auto-immunité

pHmétrie : si suspicion de pathologie d’inhalation

Etude génétique

Une cause génétique est identifiée a ce jour chez environ
20 % des patients présentant une PID. Une analyse génétique
est recommandée pour tous les patients pédiatriques qui pré-
sentent une PID chronique non étiquetée, qu’elle soit spora-
dique ou familiale. L’interprétation des résultats est réalisée en
fonction du phénotype du patient, du caractere éventuellement
familial de la PID et de la notion d’une éventuelle consanguinité
parentale. L’analyse doit étre réalisée par un laboratoire de
génétique spécialisé, et la mise en évidence d’une anomalie
génétique doit toujours s’accompagner, pour le patient et sa
famille, d’une consultation de conseil génétique.

Exploration fonctionnelle respiratoire/gaz du sang

Chez le nourrisson et U’enfant, permet comme chez [’adulte
une analyse physiopathologique de la pathologie respiratoire, le
suivi de la croissance pulmonaire et U'efficacité thérapeutique.
Avant ’age de 3 ans, U’exploration ne peut étre réalisée que
pendant le sommeil et nécessite donc utilisation d’une pré-
médication. Entre 3 et 6-8 ans, l’exploration demande une coo-
pération active (accepter au moins un pince-nez et un embout
buccal). Apres ’age de 6-8 ans, l’exploration se rapproche de
celle de I’adulte. La premiére exploration fonctionnelle respira-
toire (EFR) devrait se situer dans le délai le plus court possible
aprés que le diagnostic a été posé si l’état de l’enfant le permet.
La fonction respiratoire est évaluée par la mesure des volumes
pulmonaires (capacité pulmonaire totale, capacité vitale, capa-
cité résiduelle fonctionnelle) et la mesure de la diffusion qui
selon ’age sera réalisée par la technique en rebreathing ou en
apnée. Les mesures qui permettent aussi d’éliminer un syn-
drome obstructif doivent étre également réalisées (résistances,
volumes et débits expiratoires forcés). L’hypoxémie (PaO,
< 80 mm Hg) est recherchée par un gaz du sang mais l’atteinte
des échanges gazeux n’est observée que dans les formes séveres
et la réalisation d’une épreuve d’effort peut démasquer une
hypoxémie dans des atteintes moins importantes. L’épreuve de
marche de 6 minutes est particulierement adaptée dans ce type
de pathologie et peut étre réalisée a partir de ’age de 4 ans.
L’évaluation des besoins en oxygene dans la journée et la nuit
ne nécessitent pas la réalisation d’une polysomnographie. Une
évaluation simple de la saturation diurne et nocturne peut étre
suffisante pour aider a la prise en charge des patients.

Fibroscopie et lavage broncho-alvéolaire
La fibroscopie est réalisée au mieux sous anesthésie géné-
rale. Un lavage broncho-alvéolaire est effectué avec étude
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Gene Protéine Mode de transmission Phénotype
SFTPAT1 SP-A1 Dominant PID
SFTPA2 SP-A2 Dominant Non décrit chez ’enfant
SFTPB SP-B Récessif Détresse respiratoire néonatale avec pneu-
mopathie alvéolo-interstitielle diffuse
SFTPC SP-C Dominant Détresse respiratoire néonatale avec PID
PID de ’enfant ou de ’adulte
ABCA3 ABCA3 Récessif Détresse respiratoire néonatale avec PID
PID de ’enfant ou de l’adulte
Syndrome cerveau-poumon-thyroide asso-
ciant de facon inconstante :
NKX2-1/ TTF1 TTF1 Dominant « Hypotonie, retard de développement, cho-
rée bénigne
« PID néonatale, de I’enfance ou de [’adulte
« Hypothyroidie
MARS MARS Récessif Protéinose alvéolaire souvent sévere
Hépatomégalie avec cholestase
CSF2RA GMCSF-Ra Récessif Protéinose alvéolaire rare chez ’enfant
CSF2RB GMCSF-RB Récessif Protéinose alvéolaire rare chez ’enfant
PID
TMEM173 STING Récessif Vasculopathie inflammatoire avec télangiec-
tasies
Manifestations de dysimmunité
PID +/- hémorragie alvéolaire
COPA COPA Dominant Arthralgies

Manifestations d’auto-immunité

cytologique, colorations de base (May-Griinwald Giemsa [MGG],

Papanicolaou, Perls) et colorations complémentaires (Ziehl,

Grocott, PAS [periodic acid schiff]). Le reste du liquide est

centrifugé, le surnageant est cryopréservé et le culot cellulaire

conservé a - 80 °C.

Le profil du LBA permettra d’orienter le diagnostic :

« Sarcoidose : cellularité augmentée, augmentation des lym-

phocytes T CD4+.

Pneumopathie d’hypersensibilité : cellularité augmentée, aug-

mentation des lymphocytes T CD8+, des lymphocytes a grains

azurophiles, des polynucléaires neutrophiles et éosinophiles.

» Tuberculose : cellularité augmentée, augmentation des lym-
phocytes T CD4+, présence de bacilles acide-alcoolo-résis-
tants (BAAR) sur la coloration de Ziehl.

« Protéinose alvéolaire : aspect laiteux du LBA avec accumula-

tion de matériel lipoprotéique PAS+ avec des macrophages au

cytoplasme trés abondant microvacuolisé.

Histiocytose Langerhansienne : cellularité augmentée avec

augmentation des macrophages, des lymphocytes, des poly-

nucléaires éosinophiles. Les histiocytes Langerhansiens sont
identifiés par le CD1a et la langérine.

« Fibrose : cellularité augmentée, augmentation des polynu-
cléaires neutrophiles.

« Hémorragie alvéolaire et hémosidérose : taux et score de
Golde augmentés sur la coloration de Perls.

Biopsie pulmonaire

La biopsie est réalisée par ponction transbronchique, thoracosco-
pie ou thoracotomie. Les prélévements sont fixés dans le formol
(microscopie optique), le glutaraldéhyde (microscopie électro-
nique) et cryopréservés. L’examen au microscope est réalisé sur
les colorations standards (HES [hématoxine éosine safran]), les
colorations spéciales (Perls, PAS, Grocott, réticuline, trichrome
de Masson) et les immunomarquages (TTF-1, bombésine, pro-
téines du surfactant, marqueurs vasculaires CD31, CD34, D2-40).

B Liens d’intéréts
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