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Liste des abréviations 
ACTH            Corticostimuline ou Corticotrophine 

ALD               Affection de Longue Durée 

AMM              Autorisation de Mise sur le Marché 

AMPc             Adénosine monophosphate cyclique 

ARNm           Acide ribonucléique messager 

PNDS            Protocole National de Diagnostic et de Soins 

CC                 Complexe de Carney 

CPDPN          Centre Plurisidisciplinaire de Diagnostic Prénatal 

CNC1             Gène CNC1 situé en 17q22-24 

CRH                Cortisol Releasing Hormone ou Corticolibérine 

CLU                 Cortisol libre urinaire 

ETP                 Education Thérapeutique du Patient 

G                     gramme  

GH                  Growth Hormone ou hormone de croissance 

HAS                Haute Autorité de Santé 

HGPO             Hyperglycémie provoquée par voie orale 

IRM                 Imagerie par Résonance Magnétique 

IGF-1              Insulin-like Growth Factor–I ou facteur de croissance 1 analogue à l’insuline 

 

LCCSCT       Large Cell Calcifying Sertoli Cell Tumor ou tumeur sertolinienne calcifiée ou tumeur 

calcifiée à larges cellules de Sertoli  

NMD                Non-sense Mediated Decay 

NEM                Néoplasie endocrinienne multiple 

PRL                  Prolactine  

PRKACA      Protein kinase cAMP-activated catalytic subunit alpha gène codant pour la protéine 

kinase activé par l’AMPc 

PPNAD   Primary Pigmented Nodular Andrenocortical Disease ou Dysplasie/Hyperplasie 

Micronodulaire Pigmentée des Surrénales 

PJS                 Peutz-Jaeghers syndrome ou Syndrome Peutz-Jaeghers 

SA                   Semaine d’aménorrhée 

SC                   Syndrome de Cushing 

TSH                Thyroid Stimulating Hormone ou thyréostimuline  

T4                   Tétra-iodothyronine ou thyroxine libre  
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Synthèse à destination du médecin traitant 

 

Le complexe de Carney (CC) est une maladie génétique rare, de type néoplasie multiple 
(tumeurs ou manifestations endocrines et tumeurs non-endocrines) comportant 
principalement des manifestations endocriniennes et cardio-cutanées et notamment un 
syndrome de Cushing, une lentiginose et des myxomes de différentes localisations, dont 
cardiaques. 

Le caractère génétique peut être démontré dans plus de 80 % des cas, avec une 
transmission autosomique dominante.  

Plus de 750 patients originaires de 400 familles non apparentées sont décrits dans la 
littérature. Aucune prédisposition ethnique n’a été retrouvée.  

Le diagnostic est essentiellement évoqué sur les données cliniques, en particulier 
l’association de plusieurs manifestations pouvant s’intégrer dans la maladie ou la présence 
unique des manifestations assez spécifiques survenant chez l’enfant ou l’adulte jeune. Le 
diagnostic et la prise en charge se font dans un centre de référence ou centre de 
compétence maladies rares sur la base des explorations cliniques, biologiques, génétiques, 
d’imagerie et éventuellement histologiques. 

Les critères diagnostiques ont été proposés en 1996 et révisés en 2001. 

Il y a 12 critères majeurs et 2 critères supplémentaires. Le diagnostic est évoqué sur la 
présence d’au moins 2 critères majeurs ou un critère majeur associé à un critère 
supplémentaire. 

Critères majeurs : 

Les lésions cutanées et muqueuses: 

-lentiginose péri-orificielle : petites macules pigmentées ‘lentilles’ avec une distribution 
spécifique : autour et sur les lèvres, paupières et canthus, muqueuse conjonctivale, vulvo-
vaginale et pénienne. 

-nævi bleus, nævi épithélioïdes multiples  

Myxomes : 

-myxomes cutanés et muqueux  

-myxomes cardiaques  

-myxomes mammaires multiples ou IRM suggérant le diagnostic d’atteinte myxoïde multiple 

-ostéochondromyxomes 

Manifestations endocrines : 

-Syndrome de Cushing surrénalien en rapport avec une Dysplasie/Hyperplasie 
Micronodulaire Pigmentée des Surrénales (PPNAD pour Primary Pigmented Nodular 
Adrenocortical Disease) : multiples micronodules pigmentés bilatéraux de la 
corticosurrénale. 

-Acromégalie due à un adénome hypophysaire sécrétant de la GH et/ou une hyperplasie 
somatotrope 
-Carcinome thyroïdien différencié (vésiculaire, papillaire) souvent multifocal 
-Tumeurs testiculaires sertoliennes calcifiées ou tumeurs testiculaires calcifiées à grandes 
cellules de Sertoli (LCCSCT ou Large Cell Calcifying Sertoli Cell Tumor) 
 

Tumeurs non-endocrines : 

-schwannome psammomateux mélanotique (d’aspect pigmenté) 
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-adénome des canaux mammaires 
 
Critères supplémentaires : 
 
-un cas index dans la famille 
-sujet porteur d’un variant pathogène d’un des gènes de prédisposition  
 
La génétique du CC. 
 
Le gène PRKAR1A (ou gène CNC1) localisé en 17q22-24 est un gène de 21 kb avec 11 
exons, codant la sous-unité régulatrice (R1α) de la protéine kinase A (PRKAR1A), une 
protéine de 384 acides aminés. Des variants pathogènes perte-de-fonction (variants 
ponctuels ou délétions) de ce gène PRKAR1A sont retrouvés à l’état hétérozygote chez plus 
de 80% des patients avec CC. 
Chez les patients avec CC sans mutation de PRKAR1A identifiée, la recherche d’une 
duplication de PRKACA peut être proposée pour les patients présentant une PPNAD. 
 
La clinique : un élément utile pour évoquer le diagnostic de CC est la présence des lésions 
cutanées retrouvées dans plus de 70% des cas : lentigines, nævi bleus et myxome. La 
distribution péri-orificielle de la lentiginose est un élément important pour le diagnostic, les 
petites taches pigmentées prédominant au niveau de la face, autour de la bouche, ou des 
yeux. Ces lésions peuvent être présentes dans les premières années de vie, mais leur 
nombre augmente au moment de la puberté et chez l’adulte jeune, diminuant autour de la 
quarantaine. Ces lésions peuvent persister et sont visibles même à des âges plus avancés. 
Les myxomes cutanés, qui sont des lésions bénignes, sont aussi très évocateurs, mais le 
diagnostic de certitude nécessite une confirmation histologique. 
Le myxome cardiaque est une des manifestations majeures du CC, diagnostiqué chez plus 
d’un tiers des patients. Les complications du myxome cardiaque sont les accidents thrombo-
emboliques (principalement cérébraux) et l’insuffisance cardiaque due à une obstruction de 
l’orifice valvulaire par le myxome.  
Le syndrome de Cushing (SC) surrénalien en rapport avec une PPNAD est la manifestation 
endocrine la plus fréquente et elle est diagnostiquée chez plus de 60% des patients avec 
CC. Il peut être la seule manifestation chez 10 à 15 % des patients.  
L’acromégalie avérée est retrouvée chez 10 à 15% des patients. 
Près d’un quart des patients présentent des nodules thyroïdiens, la plupart bénins. La 
fréquence du cancer thyroïdien vésiculaire ou papillaire de la thyroïde est estimée entre 2 et 
3% dans le CC.  
Les tumeurs testiculaires sertoliennes calcifiées sont retrouvées chez plus de 40% des 
hommes, le plus souvent peu évolutives et relevant d’une simple surveillance. Des 
fibroadénomes mammaires, des kystes et des cystadénomes ovariens peuvent être 
observés plus fréquemment que dans la population générale. 
Le schwannome psammomateux mélanotique est observé chez moins de 10% des patients, 
mais est très évocateur du diagnostic. 
 
 
Le suivi au long cours est essentiel pour le dépistage des manifestations de la maladie afin 
d’en assurer une prise en charge optimale et prévenir les complications. Il se fait en 
collaboration avec un centre de référence ou un centre de compétence maladies rares. 
Le suivi chez les enfants impubères ou en cours de puberté est au minimum annuel : 
-suivi de la croissance et des stades de la puberté à l’âge pédiatrique pour dépister une prise 
de poids, un ralentissement de la vitesse de croissance, un retard de croissance et/ou une 
accélération de la maturation et de la croissance.  
-recherche clinique des manifestations du CC. Echocardiographie dans la première année 
de vie, répétée annuellement en l’absence de diagnostic de myxome cardiaque, 
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éventuellement biannuelle si diagnostic et traitement chirurgical d’un myxome cardiaque. A 
partir de l’âge de 5 ans ou plus tôt, en fonction des données cliniques, des explorations 
biologiques, hormonales, et des imageries plus complètes seront réalisées. 
Le suivi en période post-pubertaire et à l’âge adulte est un screening annuel pouvant être 
rapproché tous les 6 mois en fonction des atteintes de la maladie, en particulier chez les 
patients opérés d’un myxome cardiaque. Il comporte des examens biologiques, hormonaux 
et d’imageries pour dépister ou suivre les manifestations de la maladie. La recherche au 
moins annuellement du myxome cardiaque (échographie cardiaque et dans certains cas IRM 
cardiaque) est essentielle. 
 
Le traitement est discuté au cas par cas en réunion multidisciplinaire dans un centre de 
référence ou centre de compétence maladies rares pour chaque manifestation de la maladie. 
Le traitement est chirurgical pour les myxomes cardiaques. Le traitement du SC lié à la 
PPNAD consiste le plus souvent en une surrénalectomie bilatérale. Les tumeurs testiculaires 
sont le plus souvent surveillées et relèvent parfois d’un traitement chirurgical. L’acromégalie 
peut être traitée chirurgicalement et/ou médicalement. Les tumeurs thyroïdiennes 
nécessitent une prise en charge chirurgicale s’il existe une suspicion de malignité après 
examen cytologique. 
Le schwannome, si évolutif ou symptomatique, sera le plus souvent traité par la chirurgie. 
 
Le CC est une maladie génétique et si un des parents est porteur de la mutation PRKAR1A, 
le risque de transmission chez les enfants est de 50% (transmission autosomique 
dominante). Un dépistage familial est donc proposé aux apparentés et un conseil génétique 
est nécessaire s’il existe un projet de grossesse. 
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Texte du PNDS  

 

1 Introduction 
 
Définition : Le complexe de Carney (CC) est une néoplasie endocrine et non endocrine 
multiple comportant principalement des manifestations endocriniennes et cardio-cutanées, 
notamment syndrome de Cushing,  lentiginose et myxomes cardiaques.  
Il a été décrit pour la première fois par J. Aidan Carney en 1985 comme le complexe 
associant « myxomes, lésions pigmentées cutanées et hyperactivité endocrine ». Il s’agit 
d’une maladie rare. Le caractère génétique peut être démontré dans plus de 80% des cas, 
avec une transmission autosomique dominante. La principale cause du CC est la présence 
d’un variant pathogène du gène PRKAR1A qui code la sous-unité régulatrice de type 1 alpha 
de la protéine kinase A, élément clé de la voie de signalisation de l’AMPc.  

Les patients peuvent développer des lésions multiples cutanées et une variété de tumeurs 
endocrines et/ou non endocrines. 

Les manifestations endocrines sont : 
-la dysplasie/hyperplasie pigmentée micronodulaire des surrénales appelée en anglais 
PPNAD (Primary Pigmented Nodular Adrenocortical Disease) à l’origine d’un syndrome de 
Cushing surrénalien. 
-l’adénome hypophysaire et/ou l’hyperplasie entrainant une hypersécrétion de GH à l’origine 
d’une acromégalie 
-tumeurs des gonades 
-tumeurs de la thyroïde 
Les tumeurs non-endocrines sont : 
-les myxomes cardiaques 
-les myxomes cutanés et des muqueuses  
-les myxomes des canaux mammaires, des mamelons 
-les schwannomes psammomateux mélanotiques 
-les ostéochondromyxomes 
La plupart des tumeurs du CC sont bénignes mais certaines lésions malignes peuvent être 
observées (thyroïdiennes, du sein, plus rarement pancréatiques, hépatiques, ou du système 
nerveux) 
 
Incidence, prévalence 
La prévalence du CC est inconnue, on cite un nombre de >750 cas publiés dans la 
littérature internationale.  
Il n’y a pas de prédisposition ethnique retrouvée, les origines des patients étant multiples 
(afro-américains, Europe : caucasiens, Australie et Asie). 
Il existe une légère prédominance féminine (60-65%). 
L’atteinte surrénalienne est environ deux fois plus fréquente chez la femme. 
Nomenclature 
Le CC a aussi été décrit sous deux acronymes différents : 
-NAME (nevi, atrial myxomes, ephelides)  
-LAMB (lentigines, atrial myxomes, blue naevi)  
Le CC est à différencier de la triade de Carney (association de tumeurs stromales gastro 
intestinales, de chondromes pulmonaires et de paragangliomes). 
 
 

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’un complexe de Carney. Il a pour but 
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d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de cette maladie rare sur l’ensemble 
du territoire. Il permet également d’identifier les spécialités pharmaceutiques utilisées dans 
une indication non prévue dans l’Autorisation de Mise sur le Marché (AMM), ainsi que les 
spécialités, produits ou prestations nécessaires à 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 
auprès 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 l’exhaustivité des conduites de prise en charge 
possibles, ni se substituer à la responsabilité individuelle du médecin vis-à-vis de son 
patient. Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d’un patient atteint 
d’un complexe de Carney (CC). Il doit être mis à 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 l’HAS : www.has-sante.fr ). 

Un document plus détaillé ayant servi de base à l’élaboration du PNDS et comportant 
notamment l’analyse des données bibliographiques identifiées (argumentaire scientifique) 
sera joint à la publication de ce PNDS, sur le site de l’HAS. 

 

 

3 Diagnostic et évaluation initiale  
 
 

3.1 Objectifs  

Évoquer le diagnostic de CC. 
Confirmer le diagnostic de CC :  
-le diagnostic positif du CC, selon les critères de diagnostic clinique proposés dans la 
litérature et dans ce PNDS, le conseil génétique et l’analyse génétique chez ces patients et 
le diagnostic différentiel selon les types de manifestations. 
Évaluer la séverité des manifestations du CC et rechercher les complications (prise en 
charge multidisciplinaire et en lien avec les centres de référence ou compétence 
maladies rares). 

   

3.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination) 

Le dépistage est fait par les médecins généralistes et/ou les spécialistes confrontés à un 
symptôme/une complication. Le dépistage peut aussi être fait dans le cadre de l’enquête 
familiale à partir du cas index, principalement après la mise en évidence par la consultation 
génétique d’une susceptibilité génétique au CC. La prise en charge ultérieure est 
multidisciplinaire, coordonnée par l’endocrinologue (ou le pédiatre endocrinologue) du centre 
de référence/compétence maladies rares de la surrénale ou en lien avec ces derniers. 
Pour le dépistage : 
- médecins généralistes, pédiatres, 
- endocrinologues, pédiatres endocrinologues, 

http://www.has-sante.fr/
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- médecins spécialistes confrontés à une complication révélatrice ou un signe révélateur du 
CC (dermatologues, cardiologues, internistes, urologues, gynécologues, neurologues, 
rhumatologues, orthopédistes) 
-généticiens, 
-biologistes. 
Pour la confirmation du CC et la recherche de l’étiologie : 
-endocrinologues, pédiatres endocrinologues, spécialistes en oncologie endocrinienne 
-dermatologues, 
-cardiologues, 
-biologistes, 
-radiologues, neuroradiologues, 
-généticiens,  
-anatomo-pathologiste 
 
Pour l’évaluation de la sévérité du CC et la recherche des complications : 
-endocrinologues, pédiatres endocrinologues, spécialistes en oncologie endocrinienne  
-oncologues 
-gynécologues, urologues 
-biologistes, 
-radiologues, 
- médecins spécialisés en médecine nucléaire, 
-autres médecins spécialistes : dermatologues, cardiologues, urologues, gynécologues, 
neurologues, rhumatologues, orthopédistes, oncologues, gastro-enterologues, psychiatres), 
-médecins scolaires ou médecins du travail si nécessaire, 
-paramédicaux : infirmier(ère)s, diététicien(ne)s, kinésithérapeutes, 
-psychologues 
-assistantes sociales.  
 

 

3.3 Circonstances de découverte/ Suspicion du diagnostic 

Les manifestations du CC étant nombreuses, pouvant survenir à différents âges de la vie et 
étant diversement associées suivant les patients, les circonstances de découverte sont 
multiples. La mise en évidence d’une manifestation possible du CC doit en faire rechercher 
les autres afin d’etayer le diagnostic. Les signes cliniques de CC peuvent apparaitre au fil 
des années avec un pic d’incidence autour de l’âge de 20 ans. Le diagnostic est le plus 
souvent évoqué durant l’enfance et chez l’adulte avant l’âge de 30 ans. Une étude décrit le 
diagnostic chez 5 patients en période néonatale sans mentionner les circonstances/critères 
de diagnostic, et démontre que le CC peut se manifester dans la première année de vie. Un 
rapport de cas publié en 2021 mentionne le diagnostic de CC confirmé chez un patient 
présentant des lésions cutanées multiples (lentigines et naevi bleus)  présentes en période 
néonatale. 
La lentiginose de distribution péri-orificielle est très évocatrice du diagnostic et ce sur la base 
d’une simple inspection à l’examen clinique. Les autres lésions pigmentées cutanées sont 
insuffisamment spécifiques pour évoquer, en l’absence d’autre élément, le diagnostic.  
Les myxomes, quel qu’en soit leur siège (cutané, mammaire, cardiaque) confirmés par 
l’examen histologique sont des lésions devant faire évoquer le CC. Le myxome cardiaque se 
révèle le plus souvent par un accident thrombo-embolique (accident vasculaire cérébral en 
particulier) ou, plus rarement, par une insuffisance cardiaque, et il est très évocateur de CC 
avant l’âge de 50 ans. 
Le SC ACTH-indépendant d’origine surrénalienne en rapport avec une hyperplasie/dysplasie 
micronodulaire pigmentée bilatérale des surrénales (PPNAD) doit faire évoquer le diagnostic. 
Avant la confirmation histologique du diagnostic, l’absence de tumeur unilatérale ou de 
macronodule chez un patient jeune (enfant ou adulte de moins de 35 ans) présentant un SC 
ACTH-indépendant doit faire évoquer la PPNAD. L’acromégalie fait partie des manifestations 
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endocriniennes devant faire rechercher d’autres manifestations du CC, mais est moins 
spécifique que la PPNAD. Il en est de même du cancer différencié de la thyroïde et des 
tumeurs sertoliennes bilatérales calcifiées. 
Enfin, certaines tumeurs rares sont très suggestives de CC et peuvent ainsi révéler la 
maladie mais requièrent le plus souvent une confirmation histologique : schwannome 
psammomateux mélanotique et ostéochondromyxomes.  
 
 

3.4 Confirmation du diagnostic/diagnostic différentiel 

Le diagnostic du CC nécessite une expertise multidisciplinaire dans un centre de référence 
ou centre de compétence maladies rares endocriniennes. Le diagnostic repose sur 
l’association d’au moins deux manifestations cliniques majeures ou au minimum une 
manifestation clinique majeure de CC et l’association au diagnostic d’un variant pathogène 
hétérozygote perte-de-fonction du gène PRKAR1A ou un cas index dans la famille, 
apparenté de 1er degré (parents, frères et sœurs). Les tableaux dans l’annexe 3 (3.1, 3.2, 
3.3 et 3.4) résument les critères majeurs et supplémentaires à prendre en compte pour le 
diagnostic de CC et le diagnostic différentiel. En l’absence de confirmation de la 
prédisposition génétique à développer le CC, une expertise particulière est importante pour 
bien peser le poids des critères diagnostiques et de l’histoire de la maladie (en particulier 
l’âge d’apparition de chaque manifestation) pour poser le diagnostic et définir la conduite à 
tenir pour le suivi et le traitement. 
 
Les manifestations dermatologiques 

 
La lentiginose péri-orificielles est présente chez 50 à 70 % des patients, et est très utile 
pour le diagnostic de CC. Il s’agit de lésions cutanées pigmentées sans relief (lentigines, du 
mot latin ‘lentigo’ petite lentille) avec distribution spécifique péri-orificielle : lèvres, 
conjonctives, paupières (faces interne et externe des paupières). Le même type de lésions 
peut siéger au niveau des muqueuses : orales, vaginales, vulvaires et/ou conjonctivales. 
Elles peuvent apparaitre très tôt dans la vie comme l’illustre un cas publié d’un patient chez 
qui le diagnostic de CC a été confirmé et qui présentait ce type de lésions cutanées en 
période néonatale. Même si les lésions pigmentées cutanées peuvent parfois être présentes 
dès la naissance, le plus souvent elles prennent leur forme et leur topographie 
caractéristiques à la période péripubertaire. Il y une diminution des lésions après la 
quarantaine, mais elles peuvent se voir même après l’âge de 80 ans. L’étude des 
photographies antérieures peut aider. 
 
Les nævi s’intègrent dans le CC, mais sont moins spécifiques. Les nævi bleus sont des 
nævi profonds (correspondant à une prolifération mélanocytaire dermique) apparaissant 
bleus ou noirs, observés chez 20 à 50% des patients, alors qu’ils sont plus rares dans la 
population générale. 
 
Les myxomes cutanés sont des tumeurs bénignes, apparaissant comme des papules et 
nodules couleur chair avec une surface opalescente et rose. Leur apparition est datée entre 
la naissance et la 4ème décade de vie. Les myxomes cutanés sont présents chez environ 
20% des patients. Il s’agit de lésions assez spécifiques, qui à elles seules, doivent faire 
évoquer le diagnostic de CC, en particulier si elles sont multiples. Le diagnostic histologique 
est le plus souvent nécessaire pour affirmer le diagnostic chez un patient pour qui le 
diagnostic de CC n’est pas encore établi. 
 
Les myxomes cardiaques 

 
Il s’agit d’une des manifestations du CC, dont les complications peuvent être les plus 
sévères (embolies, arythmies, insuffisance cardiaque), mais aussi qui peuvent être 
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prévenues en cas de dépistage précoce.  Il est probable que des morts subites CC soient 
liées à des myxomes non dépistés. Le myxome cardiaque survient chez environ un tiers des 
patients CC. Il est à noter que le dépistage des myxomes cutanés est hautement prédictif de 
la présence des myxomes cardiaques. On retrouve des myxomes cutanés chez 80% des 
patients diagnostiqués avec myxomes cardiaques. Alors que le myxome sporadique est situé 
habituellement dans l’oreillette gauche, les myxomes du CC peuvent siéger dans toutes les 
cavités cardiaques. Un même patient peut présenter plusieurs myxomes, le plus souvent de 
façon asynchrone. Les myxomes cardiaques du CC peuvent apparaitre dès les premières 
années de vie et à tout âge chez l’enfant et l’adulte, l’âge médian dans une série prospective 
multicentrique nationale a été calculé à 29 ans, contrairement à l’âge médian cité à 50 ans 
dans des études plus anciennes (rétrospectives). Un suivi instauré dès le diagnostic clinique 
et génétique de CC permet le diagnostic échographique de myxome cardiaque, 
précocement, avec impact sensible sur le traitement et prévenant ainsi les complications. Le 
patient doit être informé de l’importance du suivi et de la nécessité de pouvoir communiquer 
ouvertement avec son médecin sur tout nouveau symptôme (quel qu’il soit). 
Les symptômes (essoufflements ou dyspnée, palpitations, toux, malaises voire syncope 
surtout aux changements de position) sont le fait des tumeurs volumineuses susceptibles de 
s’enclaver dans les valves auriculoventriculaires.  
Des signes généraux cliniques peuvent être à l’origine de la découverte d’un myxome 
comme: une fièvre, une perte de poids. L’auscultation cardiaque est variable selon la 
position du patient et peut retrouver un souffle cardiaque qui évoque en tout premier lieu une 
maladie de la valve mitrale.  
Le plus souvent, les myxomes sont découverts dans le cadre d’un dépistage d’une famille 
atteinte de CC et sont asymptomatiques. 
Les myxomes se présentent sous deux aspects : la forme « gélatineuse » plus à risque 
d’embolies artérielles et la forme « fibreuse » arrondie à l’échographie et ferme, qui, selon la 
taille et la localisation, peut-être à l’origine des enclavements dans l’orifice mitral. Les 
myxomes sont asymptomatiques dans environ la moitié des cas. La symptomatologie est 
représentée soit par une obstruction valvulaire fluctuante, soit par des épisodes emboliques.  
Il est décrit une triade symptomatique comprenant : 
-des symptômes liés aux phénomènes emboliques (cérébraux, rénaux, spléniques, 
coronaires) 
-une insuffisance cardiaque par la localisation du myxome (obstruction de la valve mitrale, 
effet de masse) 
-des symptômes généraux : fièvre récurrente ou prolongée (sécrétion des interleukines, 
notamment IL-6), perte de poids, émaciation, fatigabilité, asthénie, malaise. 
Chez les patients CC non encore diagnostiqués, les découvertes systématiques ou fortuites 
se font à l’échographie, TDM ou IRM. 
La clef du diagnostic des myxomes, comme des autres tumeurs cardiaques, est 
l’échographie cardiaque, qui va révéler la tumeur et sa localisation. L’échocardiographie 
apprécie la taille, la forme, la structure, la mobilité et la zone d’insertion du pédicule de cette 
tumeur. L’échographie transthoracique est réalisée en première intention. L’échographie 
transoesophagienne peut être utile comme complément d’examen chez les patients peu 
échogènes, en cas de petites tumeurs, pour les différencier de reliquats embryonnaires et 
pour préciser la zone d’insertion de la tumeur. L’IRM cardiaque est aussi considérée comme 
un examen non invasif très performant pour les tumeurs cardiaques. 
L'analyse histologique, après l'exérèse, d'une tumeur évocatrice d'un myxome cardiaque est 
justifiée et elle est essentielle pour confirmer le diagnostic en cas de CC, mais aussi en cas 
de myxome cardiaque tout venant (en l'absence de contexte de CC). En effet, le myxome 
peut alors révéler la maladie (CC), dont il est un des signes majeurs. 
La plupart des myxomes sont des tumeurs uniques, le plus souvent développées au niveau 
de l’oreillette gauche, suivie par l’oreillette droite, mais pouvant siéger dans toutes les 
cavités. Les myxomes typiques sont pédiculés et appendus près de la fosse ovale, 
constituant des masses friables et plurilobées de 1 à 15 cm de diamètre, en moyenne de 5 à 
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6 cm, s’ils ne sont pas découverts plus tôt par le dépistage systématique chez un patient 
avec CC connu. Un quart des myxomes sont sessiles avec une large base d’implantation. La 
définition histologique des myxomes est assez vaste : d’une matrice mucoïde basophile 
afibrillaire à la présence de filaments cytoplasmiques de cellules musculaires lisses, voire 
des lymphocytes.  
Il est à préciser deux caractéristiques des myxomes cardiaques chez les patients avec CC : 
-le caractère évolutif, la croissance rapide parfois notée même en l’espace de quelques mois 
-la possibilité de récidive le plus souvent sous la forme d’un nouveau myxome, plusieurs 
années après leur exérèse, d’où la nécessité d’un suivi rapproché dans le cadre du 
dépistage et après traitement. 
 
Les myxomes d’autres localisations 
 
Les myxomes du sein souvent bilatéraux sont retrouvés chez 20% des femmes après la 
puberté.  
L'examen physique retrouve des nodules diffus, sans masse prédominante. Les patients 
sont généralement asymptomatiques, mais des mastodynies peuvent survenir chez les 
femmes. L’IRM est l’examen d’imagerie le plus sensible, le nombre de lésions myxoïdes 
décrites étant significativement supérieur à celles décrites par l’échographie ou la 
mammographie. 
Les myxomes du mamelon se retrouvent chez les femmes et chez les hommes également, 
à tous les âges. 
Autres sites possibles pour les myxomes: oropharynx (langue, palais, pharynx), conduit 
auditif externe ou l’oreille externe, et le tractus génital chez les femmes (utérus, col, 
vagin), la muqueuse pénienne chez l’homme. 
 
 
Les tumeurs endocrines 
 
Syndrome de Cushing en rapport avec une PPNAD (Primary Pigmented Nodular 
Adrenocortical Disease) ou hyperplasie micronodulaire pigmentée bilatérale des surrénales. 
La PPNAD a été décrite sous ce terme pour la première fois en 1984 par Shenoy et al, en 
faisant la revue rétrospective de 4 cas d’hyperplasie des surrénales opérées. 
L’aspect histologique de la PPNAD est très particulier au sein des différentes tumeurs de la 
corticosurrénale. Les glandes surrénales pèsent entre 5 et 9 g. Les surrénales comportent 
de multiples micronodules pigmentés, arrondis, infra centimétriques. Au microscope, ces 
micronodules, sont bien limités, mais non encapsulés. Ils sont constitués d’agrégats de 
grandes cellules larges, polygonales au cytoplasmes éosinophiles et granulaires. Plus 
rarement, les cellules sont binucléées ou avec des grands noyaux d’aspect inhabituels et la 
présence de rares mitoses. Entre les nodules, le cortex surrénalien est fréquemment 
atrophique. Le pigment lipochrome cytoplasmique est souvent présent et peut être mis en 
évidence par les réactions PAS, Ziehl-Neelsen, et Masson Fontana. Sur le plan 
immunohistochimique, les nodules sont marqués par des anticorps reconnaissant la 
synaptophysine, l’inhibine A, la melan A (marqueur mélanocytique), mais négatifs pour les 
anticorps reconnaissant la vimentine et le CD 56.  
La PPNAD est une cause rare d’hypercortisolisme ACTH-indépendant. Il s’agit de la 
manifestation endocrine la plus fréquente dans le cadre du CC, présente chez environ 60% 
des patients. Il existe une prédominance féminine (sexe ratio 3 :1). Elle peut être la seule 
manifestation chez 10 à 15 % des patients. Parmi les patients porteurs d’une mutation du 
gène PRKAR1A, le SC ayant comme étiologie la PPNAD est retrouvé chez 70% des femmes 
avant l’âge de 45 ans.  
L’hypercortisolisme est en général d’apparition insidieuse et il est parfois cyclique ou 
intermittent, au moins initialement. Pour le tableau clinique de l’hypercortisolisme et ses 
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particularités chez l’enfant (diagnostic et circonstances de découverte) il faut se référer au 
PNDS Syndrome de Cushing.  
La PPNAD se manifeste dans une minorité des cas avant l’âge de 3 ans (les plus jeunes cas 
étant rapportés: à l’âge de 18 mois et 3 ans), dans la grande majorité des cas entre 20 et 30 
ans. L’âge médian au diagnostic -cité dans la littérature- est de 34 ans. 
Les explorations hormonales pour le diagnostic de SC surrénalien (ACTH-indépendant) 
sont détaillées dans le PNDS Syndrome de Cushing, seules les grandes lignes ou les 
spécificités sont décrites ici. Pour le diagnostic de SC, les explorations reposent sur le 
dosage du cortisol libre urinaire sur 24h (CLU des 24h), du cortisol salivaire vespéral et/ou 
de la cortisolémie vespérale, ainsi que sur le test de freinage minute (dosage de la 
cortisolémie à 8h, après la prise de 1 mg de dexaméthasone la veille, entre 23h et minuit). Il 
est utile de recourir au cycle nycthéméral du cortisol sanguin et/ou salivaire (dosage du 
cortisol toutes les 4 heures pendant 24 heures). Le dosage de l’ACTH de base et dans 
certains cas lors d’un test au CRH permettent d’affirmer le caractère ACTH-indépendant de 
l’hypercortisolisme. 
Une spécificité de la PPNAD est la réponse paradoxale au test de Liddle - décrite dans une 
étude de 1999 (Stratakis, et al, 1999). Le test de Liddle repose sur le dosage du CLU des 
24h pendant 6 jours consécutifs : 2 jours à l’état basal puis 2 jours sous 2 mg/jour de 
dexaméthasone et enfin 2 jours sous 8 mg/jour de dexaméthasone  
Il peut exister un profil spécifique de réponse à la dexaméthasone pour les patients avec 
PPNAD. Le CLU des 24h -chez les patients avec PPNAD- comparativement aux autres 
étiologies de SC surrénalien, augmente paradoxalement d’au moins 50% au 6eme jour du 
test de Liddle, non retrouvée dans les autres causes de SC ACTH-indépendant, sauf dans 
de rares cas d’adénomes surrénaliens unilatéraux. Cette caractéristique permet de 
distinguer entre les patients avec SC en rapport avec une PPNAD (avec ou sans CC) et les 
autres patients avec SC surrénalien d’autres causes. Cette réponse semble spécifique, mais 
peu sensible, moins de 50% des patients présentent cette réponse paradoxale. 
Une augmentation de plus de 100% était, en revanche, exclusivement retrouvée chez 
certains patients atteints de PPNAD. 
Le scanner (ou IRM) des surrénales à la recherche d’une hyperplasie nodulaire des 
surrénales peut retrouver un aspect micronodulaire évoquant la PPNAD lorsque des nodules 
multiples sont visibles, mais leur interprétation n’est pas univoque. Plus rarement, sont vus 
des macronodules et parfois l’aspect des surrénales peut être normal chez des patients 
ayant un syndrome de Cushing en rapport avec une PPNAD. La scintigraphie au nor-
iodocholesterol, si elle est réalisée, objective, en général, une fixation bilatérale, malgré des 
taux d’ACTH circulants effondrés, et permet d’écarter une tumeur extra surrénalienne 
exceptionnelle, en l’absence de tumeur surrénale visible. 
 
L’atteinte hypophysaire du CC est responsable d’une hypersécrétion de GH et plus 
rarement de prolactine. L’hypersécrétion de GH, patente biologiquement et associée à des 
manifestations d’acromégalie, est présente chez 10 à 15% des patients avec CC, selon les 
séries. Le gigantisme, signe clinique cité dans les cas d’hypersécrétion de GH débutant 
avant la fin de la puberté, est une manifestation rare. A noter que des taux augmentés de 
GH ou d’IGF-1 et/ou une hyperprolactinémie sont retrouvés chez beaucoup de patients 
asymptomatiques. Les explorations hormonales à réaliser pour le diagnostic d’acromégalie 
sont détaillées dans le PNDS Acromégalie, seules les grandes lignes ou les spécificités sont 
décrites ici. Les dosages hormonaux à pratiquer sont : la mesure de l’IGF-1, la mesure de 
GH avant et au cours du test d’hyperglycémie provoquée par voie orale (HGPO) et la 
mesure de la prolactine (PRL). Le diagnostic d’acromégalie repose sur un freinage 
insuffisant de la GH lors de l’HGPO, qui reste >0.4 ng/mL (1 mUI/L) et un taux d’IGF-1 
augmenté de 20% par rapport aux valeurs normales pour l’âge, le sexe et le stade pubertaire 
(diagnostic en pédiatrie) et au-dessus des valeurs normales pour l’âge et le sexe chez 
l’adulte. On note parfois même une augmentation paradoxale de la GH sous HGPO. Une 
hyperprolactinémie dans le CC peut correspondre à un adénome mixte GH-PRL ou une 
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hyperprolactinémie de déconnexion (où la prolactinémie est très rarement supérieure à 150-
200 ng/mL). Un bilan hypophysaire complet, en particulier en cas de macroadénome, évalue 
le retentissement fonctionnel de l’adénome sur l’antéhypophyse à la recherche d’éventuels 
déficits, tels le déficit thyréotrope (TSH, T4l, T3l), corticotrope (cortisolémie de base, après 
test au Synacthène voire test à la Métopirone ou hypoglycémie insulinique en 2ème intention) 
ou gonadotrope (FSH, LH, estradiol (femme), testostérone (homme), +/- TeBG). Dans 
certains cas, d’autres tests dynamiques peuvent être utiles : test au TRH, test au LH-RH. 
L’IRM hypophysaire complète les explorations et peut révéler un micro-, ou plus rarement, 
un macro-adénome hypophysaire. Des aspects suggérant une hyperplasie et/ou de 
possibles micro-adénomes multiples sont aussi observables.  
 
Les tumeurs testiculaires. Les tumeurs calcifiées des cellules de Sertoli sont décrites chez 
environ 40% des hommes, et peuvent être diagnostiquées dans la première décade de vie. 
Les tumeurs sont multiples et bilatérales. La plupart sont bénignes, de très rares cas des 
tumeurs malignes ont été décrits.  
Les signes cliniques: tuméfaction ferme à la palpation testiculaire ou testicule hétérogène 
peuvent être retrouvés dans les formes sévères. C’est cependant l’échographie qui les 
révèle dans la plupart des cas. Des signes cliniques comme une gynécomastie ont pu être 
observés chez des patients CC ayant développé une tumeur endocrine à partir des cellules 
de Leydig, qui sont beaucoup moins fréquentes que les tumeurs sertoliennes dans le CC. 
Des cas de diagnostic de CC lors d’un bilan d’infertilité chez l’homme ont été décrits dans la 
littérature et s’expliquerait possiblement par les tumeurs testiculaires. On a mis en évidence 
également une hypo/infertilité masculine chez les souris males invalidées pour PRKRA1A. 
Devant le diagnostic de tumeur testiculaire sertolienne calcifiée ou tumeur calcifiée à cellules 
larges de Sertoli, dans le cadre ou non d’un bilan d’infertilité ou d’un programme de PMA, 
seront recommandés : un examen clinique complet à la recherche des lésions/tumeurs 
cutanées, cardiaques, autres signes en faveur d’un CC, avec une consultation génétique en 
complément. 
 
Les lésions ovariennes sont observées chez 8 à 14% des patientes CC. Leur nature est 
diverse, le plus souvent bénigne (kyste, cystadénome, tératome), mais de rares cas de 
cancer ovarien ont été décrits. L’échographie est un examen performant pour les mettre en 
évidence, éventuellement complétée par une IRM. 
 
Les tumeurs de la thyroïde et le carcinome de la thyroïde. Plus de 25% (5 à 25%, selon 
les études) des patients avec CC présentent des nodules thyroïdiens multiples, 
correspondant à des adénomes thyroïdiens non fonctionnels. Le carcinome thyroïdien 
papillaire ou vésiculaire souvent multifocal est rapporté chez 2,5% à 4% des patients avec 
CC. L’échographie thyroïdienne permet de mettre en évidence et caractériser les nodules. 
L’aspect est souvent celui de multiples nodules hypoéchogènes thyroïdiens multiples. La 
cytoponction est un examen important pour identifier les nodules potentiellement malins. 
L’hyperthyroïdie sur nodules toxiques a été observée, même si peu fréquemment dans le 
cadre du CC, ce qui justifie le dosage de TSH, T4l et, dans certains cas, une scintigraphie 
thyroïdienne et une recherche d’anticorps anti-récepteur de la TSH. 
 
Le schwannome psammomateux mélanotique est une tumeur rare, présente chez 8 à 
10% des patients avec CC. On les retrouve, le plus souvent, au niveau du tractus gastro-
intestinal (symptomatologie digestive peu spécifique: gêne épigastrique, douleurs, dyspepsie 
ou, si localisations basses, rectorragies ou une constipation sévère), et la chaine para- 
spinale sympathique. Le diagnostic des schwannomes digestifs est endoscopique, les 
localisations para-spinales sont visualisées à l’IRM. Une évolution vers la malignité a été 
décrite mais reste, semble-t-il, rare. 
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L’ostéochondromyxome est une tumeur myxomateuse de l’os qui affecte le sinus nasal, 
les os longs et le rachis. Les ostéochondromyxomes avec preuve histologique, car opérés, 
sont rapportés chez moins de 3 à 5 % des patients. L’IRM rachidienne- réalisée pour le 
dépistage systématique des schwhannomes- révèle cependant très souvent des lésions 
évocatrices d’ostéochondromyxome, mais celles-ci sont souvent non évolutives lors du suivi. 
 
D’autres tumeurs.  
En plus des myxomes mammaires, des adénomes canalaires et carcinomes mammaires ont 
été décrits. Des tumeurs pancréatiques (adénocarcinomes, carcinomes à cellules acineuses, 
tumeurs intracanalaires papillaires et mucineuses du pancréas) sont retrouvées chez environ 
2% des patients et sont responsables de 4 à 20% des causes de décès.  D'autres tumeurs 
rares ont été signalées : carcinomes gastriques ou coliques, adénomes ou carcinomes 
hépatocellulaires, corticosurrénalomes, histiocytomes fibrosants rétro-péritonéaux. 
 
Synthèse sur le diagnostic du CC 
 
Le CC doit être suspecté/évoqué chez les sujets avec un phénotype caractéristique décrit 
précédemment (voir chapitre 3.4). Les critères diagnostiques ont été proposés en 1996, puis 
modifiés en 2001 (Stratakis, et al 2001). Le diagnostic de CC est fait en présence de deux 
critères majeurs ou un critère majeur associé à un critère supplémentaire. En fonction de la 
manifestation clinique retrouvée et ses caractéristiques, ainsi que de l’âge de survenue, la 
fiabilité de ce système à deux critères a des limites, et le diagnostic devra être confirmé par 
une équipe multidisciplinaire d’un centre de référence/compétence maladies rares de la 
surrénale. 

Il y a 12 critères majeurs et 2 critères supplémentaires. 

Critères majeurs : 

Les lésions cutanées : 

-les lentigines, des lésions pigmentées avec une distribution spécifique: sur et autour des 
lèvres, des yeux, au niveau de la muqueuse conjonctivale, vulvo-vaginale et pénienne. 

-nævi bleus, nævi épithéloïdes multiples (diagnostic histologique requis) 

Myxomes : 

-myxomes cutanés et muqueux (diagnostic histologique requis) 

-myxomes cardiaques (diagnostic histologique requis) 

-myxomes mammaires multiples ou IRM suggérant le diagnostic de lésions myxoïdes 
multiples 

-ostéochondromyxomes (diagnostic histologique requis) 

Manifestations endocrines : 

-la PPNAD ou une réponse paradoxale de la cortisolurie de 24 heures (CLU) à la prise de 
dexaméthasone durant le test de Liddle  
-l’acromégalie due à la production de GH par un adénome hypophysaire et/ou une 
hyperplasie de cellules somatotropes, 
-carcinome thyroïdien différencié 
- Tumeurs testiculaires sertoliennes calcifiées ou tumeurs testiculaires calcifiées à grandes 
cellules de Sertoli (LCCSCT ou Large Cell Calcifying Sertoli Cell Tumor). 
 

Tumeurs non-endocrines : 

-schwannome psammomateux mélanotique 
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-adénofibrome des canaux mammaires 
 
Critères supplémentaires : 
-un cas index dans la famille 
-sujet porteur d’un variant pathogène du gène PRKAR1A 
 
Diagnostic différentiel 
Peau 
Les lentigines sont possiblement des lésions cutanées retrouvées dans : 
-les lentiginoses familiales bénignes 
-le syndrome de Peutz-Jeghers 
-le syndrome LEOPARD 
-le syndrome dissection aortique-lentigines 
-le syndrome de Noonan 
-le syndrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba  
-le syndrome PTEN hamartome   
Les tâches café au lait  
-le syndrome Mc Cune Albright 
-neurofibromatose de type I 
-neurofibromatose de type II 
-le syndrome de Watson 
Les tumeurs endocrines 
-le syndrome de Cowden (tumeur thyroïde) 
-le syndrome de Peutz-Jeghers (les tumeurs testiculaires) 
-le syndrome Beckwith-Wiedemann (les tumeurs des surrénales) 
-le syndrome Li-Fraumeni (les tumeurs des surrénales) 
-la NEM1 et NEM4 (tumeurs des surrénales, adénomes hypophysaires sécrétant à GH, et 
schwannomes) 
-la NEM2 (tumeur thyroïde)  
-les schwannomes isolés familiaux  
-le syndrome McCune-Albright (SC sur hyperplasie nodulaire des surrénales et nodules 
thyroïdiens) 
-le syndrome de Gardner (tumeurs des surrénales, tumeur thyroïde) 
 
Les myxomes  
Il est à noter que le diagnostic différentiel des myxomes cardiaques, siégeant dans la plupart 
des cas au niveau de l’oreillette gauche, est le thrombus intracardiaque, car pour les autres 
tumeurs cardiaques, ainsi que pour les reliquats embryonnaires, la localisation est 
prédominante au niveau de l’oreillette droite. 
 

 

3.5 Evaluation de la sévérité /extension de la maladie/recherche de 
comorbidités/évaluation du pronostic   

 
La sévérite de la maladie dépend des manifestations et de leur nombre très variable d’un 
patient à l’autre. La situation des patients dont les manifestations sont dépistées de façon 
précoce grâce au suivi et bénéficiant d’un traitement avant la survenue de complications est 
certainement meilleure que celle des patients dont le diagnostic de CC ou d’une de ses 
manifestations est fait après la survenue de complications.  
La première exploration d’un sujet de plus de 5 ans recherchera l’ensemble des 
manifestations possibles de la maladie (voir chapitre 5) et, par la suite, un suivi au moins 
annuel sera proposé. Pour les enfants de moins de 5 ans, la première exploration sera 
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clinique et associée à une échographie cardiaque, les autres examens complémentaires 
étant guidés par les données cliniques. 
Les complications de chaque manifestation du CC diagnostiquées chez un patient donné 
devront faire, chez ce dernier, l’objet d’une évaluation spécifique. Compte tenu de la 
multiplicité des atteintes du CC, ne sont listées ici que les principales pathologies pour 
lesquelles l’évaluation du retentissement recours à des explorations multiples assez 
systématiques. Une évaluation du retentissement du SC au niveau cardio-vasculaire, 
métabolique, osseux, thymique, infectieux sera réalisée selon les préconisations du PNDS 
Syndrome de Cushing. Le myxome cardiaque devra faire rechercher des éléments cliniques 
pour un accident thromboembolique et des examens complémentaires tels l’ECG, l’Holter, 
l’IRM cérébrale, l’échographie doppler artériel-seront discutés en fonction des situations. Une 
évaluation du retentissement de l’acromégalie, à la recherche des complications de la 
maladie (cardiovasculaires par hypertrophie myocardique décelée à l’échographie cardiaque, 
arthropathie des grosses articulations soit rhumatisme acromégalique avec douleurs 
articulaires et lombalgies de type mécanique, diabète ou intolérance au glucose, apnées du 
sommeil, les goitres, les polypes du côlon) sera réalisée comme indiqué dans le PNDS 
Acromégalie. 
 
Le risque de malignité 
 
La plupart des tumeurs du CC sont bénignes. Cependant le risque de cancer semble plus 
élevé que dans la population générale. Les types de cancers rapportés chez les patients 
avec CC sont : 
Pour les tumeurs décrites associées au CC : 
- cancer thyroïdien différencié 
- le schwannome psammomateux mélanotique pour lequel de rares cas d’évolution maligne 
ont été décrits 
 
Pour les tumeurs rapportées chez des patients avec CC peut-être plus fréquemment que 
dans la population générale mais sans preuve épidémiologique et dont l’association est donc 
difficile à affirmer : 
-cancer colo-rectal 
-cancer du sein 
-cancer du foie 
-cancer du pancréas 
-cancer ovarien 
-cancer testiculaire 
-très rares carcinomes surrénaliens 
 
Pronostic 
 
Le diagnostic de plus en plus précoce donne la possibilité d’une surveillance rapprochée et, 
graçe à la mise en place d’un suivi spécialisé, l’espérance de vie tend vers des niveaux 
attendus dans la population générale. 
Les causes de décès citées restent, en premier lieu, les complications dues aux myxomes 
cardiaques : accident vasculaire cérébral, insuffisance cardiaque et arythmies post-
opératoires. En dehors des accidents cardiovasculaires, le décès survient du fait de 
l’évolution d’une tumeur maligne et dans certains cas de par sa localisation et son volume. 
L’association du CC et des tumeurs malignes, rapidement évolutives, avec pronostic plus 
sombre, reste néanmoins difficile à affirmer. 
 

 

3.6 Recherche de contre-indications au traitement 
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Les traitements médicaux ou chirurgicaux diffèrent en fonction de chaque manifestation et 
les contre-indications seront propres à chaque type de traitement et au terrain. Il est donc 
difficile de les lister de façon exhaustive. Leur recherche devra faire partie des éléments de 
discussion dans les décisions thérapeutiques à prendre en réunion de concertation 
multidisciplinaire auprès d’un centre de référence ou centre de compétence maladies rares. 
 

 

3.7 Annonce du diagnostic et information du patient  

L’information délivrée en consultation ou hospitalisation, avec un support écrit à donner au 
patient lors de cet entretien, doit porter sur les points suivants : notions physiopathologiques 
sur le CC, la génétique de la maladie, les complications éventuelles, les symptômes ou les 
signes d’alarme qui doivent conduire à une consultation ou une hospitalisation, les options 
thérapeutiques, les risques/effets secondaires des traitements et les limites des succès des 
traitements étiologiques, le suivi et l’évolution après traitement. Une attention particulière 
sera donnée à l’information sur les myxomes cardiaques et l’importance de consulter en 
urgence en cas de signes cliniques évocateurs cardiaques ou cérébro-vasculaires. Il est 
nécessaire d’expliquer l’importance de la bonne observance des traitements et de la 
nécessité d’un suivi régulier, au minimum annnuel, à vie. 
Une prise en charge psychologique peut être proposée à l’annonce du diagnostic et dans le 
cadre du suivi, et également se référer à l’expertise d’un psychiatre, au cas par cas. 
 
Il faudra également préciser les précautions à prendre pour les femmes en âge de procréer : 
nécessité de contraception fiable sous certains traitements, informations sur les risques et 
les contre-indications transitoires à conduire une grossesse et à allaiter. 

Une information sur le pronostic de la fertilité chez les hommes sera faite. Une recherche 

active d’une tumeur testiculaire sera faite selon le protocole proposé en annexe 4.  
 
Dans les situations de CC pédiatrique, les informations doivent être communiquées aux deux 
parents et à l’enfant, en s’adaptant à son âge et à son niveau de compréhension. La 
surveillance doit être expliquée, ainsi que les risques au long cours. 
En cas de tumeur maligne, l’annonce diagnostique et les informations communiquées 
doivent être, dans la mesure du possible, effectuées en présence de l’oncologue 
pédiatre/oncologue spécialisé. 

 
 

3.8 Conseil génétique 

Une analyse génétique sera proposée à tous les patients diagnostiqués avec CC ou PPNAD 
isolée. 
Si un variant pathogène du gène PRKR1A est retrouvé, une analyse génétique sera 
également proposée à tous les apparentés de 1er degré, y compris les sujets mineurs. On 
doit s’assurer que l’information sur les implications du diagnostic génétique aura été donnée 
avant la réalisation des prélèvements à visée diagnostique génétique, avec un suivi médical 
à organiser sans délai, selon les protocoles proposés dans ce PNDS (en particulier pour 
l’échographie cardiaque systématique de dépistage). 
Chez les patients asymptomatiques chez qui on réalise une analyse génétique, une 
information sur le CC et une prise en charge psychologique peut être proposée à l’annonce 
du diagnostic génétique. 
Le diagnostic prénatal génétique est possible si un cas index familial est documenté. Il 
n’existe actuellement aucune recommandation quant au diagnostic prénatal de CC. 
Cependant si un couple décide de demander un conseil génétique et un diagnostic 
génétique fœtal ou prénatal, le dossier devra être présenté en réunion multidisciplinaire 
auprès d’un Centre Plurisidisciplinaire de Diagnostic Prénatal (CPDPN). 
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Génétique du complexe de Carney 
 
La principale cause génétique du complexe de Carney a été identifiée en 2000 : les variants 
pathogènes constitutionnels hétérozygotes perte-de-fonction du gène PRKAR1A, dont le 
locus est situé sur le bras long du chromosome 17, et qui code la sous-unité régulatrice 1α 
de la protéine kinase A, sont responsables d’au moins 70 à 80% des cas. A ce jour, plus de 
130 mutations différentes ont été rapportées dans plus de 400 familles et la plupart d’entre 
elles sont privées puisque seuls quelques hotspots ont été identifiés. Environ 80% des 
mutations affectent les exons du gène et sont réparties sur l’ensemble de la séquence 
codante, à l’exception de l’exon 1 qui est non codant, et 20% des mutations affectent des 
sites d’épissage. Les variants tronquants (non-sens, insertions et délétions avec décalage du 
cadre de lecture) sont les plus fréquents et sont sujets pour la plupart au processus de 
dégradation des ARN messagers non-sens (non-sense mediated decay, NMD) : l’ARNm 
mutant n’est pas traduit en protéine, seul l’ARNm sauvage est traduit, aboutissant à une 
diminution de moitié de la quantité de protéine R1α produite. Les mutations faux-sens sont 
minoritaires, elles ne sont pas sujettes à NMD et peuvent conduirent à la traduction d’une 
protéine altérée. 
La protéine R1α est un régulateur négatif de la voie AMPc/PKA, et son inactivation entraîne 
une stimulation constitutive de la voie. Des mutations dans des gènes codant d’autres 
acteurs de la voie AMPc/PKA ont été identifiées chez quelques patients présentant un 
phénotype évocateur de CC : 
- des duplications constitutionnelles de la région du chromosome 9 incluant le gène 
PRKACA, codant la sous-unité catalytique α de la PKA, chez 4 patients, dont 2 apparentés, 
porteurs d’une PPNAD isolée ; 
- une triplication constitutionnelle d’une région du bras court du chromosome 1, portant le 
locus PRKACB, codant la sous-unité catalytique β de la PKA, chez une patiente présentant 
une acromégalie, des lentigines et des myxomes. 
Ces mutations sont rares et prises ensemble expliquent vraisemblablement moins de 5% 
des cas, ce qui explique l’absence de recommandation pour leur étude en 1ère intention. 
Il est probable que PRKAR1A soit en fait responsable de plus de 80% des cas CC : les 
techniques de séquençage de nouvelle génération permettent actuellement d’identifier des 
mutations de PRKAR1A, qui n’étaient pas détectées par les anciennes méthodes, chez des 
patients qui étaient donc auparavant considérés comme non-mutés. Toutefois, la cause 
génétique n’est à ce jour pas connue pour certains patients, y compris dans des contextes 
familiaux. 
 
Conseil génétique/indications d’étude génétique 
 
L’analyse du gène PRKAR1A (variants ponctuels et variations du nombre de copies) doit 
être proposée à tous les patients cas index présentant les critères diagnostiques du CC et 
chez tous les apparentés au premier degré des porteurs connus d’une mutation de 
PRKAR1A. Les patients présentant une PPNAD isolée sont aussi à considérer comme des 
cas index, puisque certaines altérations de PRKAR1A sont fréquemment associées à cette 
seule manifestation.  
Un couple dont l’un des membres a une mutation de PRKAR1A doit être informé que chacun 
de leurs enfants pourrait avoir un risque de 50% de porter la mutation parentale et la maladie 
(transmission autosomique dominante). L’information sur la possibilité technique d’un 
diagnostic préimplantatoire peut être donnée à ces couples. Le couple peut également être 
conseillé par le médecin référent, qui informera le couple de la possibilité d’un diagnostic 
prénatal, et il bénéficiera d’un suivi en consultation auprès d’un CDPDN.  
Le dépistage génétique des apparentés peut être proposé avant l’âge de 2 ans, dans la 
mesure où les premières manifestations du CC peuvent apparaître dès la petite enfance, en 
particulier les myxomes cardiaques, qui sont associés à une morbi-mortalité élevée et qui ont 
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été décrits chez des enfants âgés de 3 à 5 ans. Pour les mineurs, l’accord des deux parents 
doit être obtenu pour la réalisation du test génétique. 
Chez les patients avec CC sans mutation de PRKAR1A identifiée, la recherche de 
duplication de PRKACA est proposée, notamment pour les cas de PPNAD isolée. 
Enfin, si aucune altération génétique n’a été identifiée dans ces gènes, le plan national 
France Médecine Génomique 2025 permet de réaliser une étude de la famille avec une 
approche pangénomique (séquençage du génome entier). Ceci pourrait permettre à court 
terme de retrouver des anomalies non identifiées avec les techniques de routine sur les 
gènes connus (PRKACB, PDE8B et de PDE11A) et, à terme dans un cadre recherche, de 
mettre en évidence de nouveaux gènes. Le dossier du patient concerné doit être présenté 
par son médecin endocrinologue en réunion de concertation pluridisciplinaire nationale 
dédiée, organisée par le centre de référence maladies rares de la surrénale.  
 
 

3.9 Autres 

 
CC et grossesse 

 
Plusieurs rapports de cas de grossesse chez des patientes avec CC ont été publiés depuis 
la description de la maladie. 
La PPNAD avec état d’hypercortisolisme, pouvant être détecté durant la grossesse, est une 
condition associée à une augmentation de la morbidité maternelle et fœtale. Le risque 
maternel inclut l’hypertension et le diabète gestationnel.  
Le risque fœtal de l’hypercortisolisme diagnostiqué durant la grossesse inclut : la 
prématurité, le retard de croissance intra-utérin avec petit poids de naissance (hypotrophie 
néonatale), oligohydroamnios, voire mort fœtale in utero. 
On cite dans la littérature sur le sujet, le cas d’une grossesse menée à terme et sans 
complication pour la maman et le nouveau-né, chez une patiente avec CC et projet de 
grossesse, après avoir subi une surrénalectomie bilatérale, et sous traitement substitutif.  
La prise en charge anesthésique, sans complication notable, a été évoquée dans un autre 
rapport de cas de grossesse chez une patiente avec CC, sous traitement substitutif, après 
surrénalectomie bilatérale. Il existe un risque anesthésique lors de l’acromégalie en cas 
d’anesthésie générale : taux élevé de difficultés et échecs d’intubation. 
Un troisième cas a été rapporté d’une femme enceinte, de 31 ans, traitée par Métyrapone 
pour hypercortisolisme ACTH-indépendant (présentant une hyperglycémie, une 
hypertension, une hypokaliémie) à 26 SA, avec diagnostic de CC confirmé par l’analyse 
génétique du gène PRKAR1A. Le traitement a permis la poursuite de la grossesse jusqu’à 
31 SA. Aucune complication maternelle n’a été décrite. Le nouveau-né a eu une 
hyponatrémie à J3, révélatrice d’une insuffisance surrénalienne transitoire (passage 
transplacentaire de Métyrapone ?), et a nécessité un traitement substitutif pendant 15 jours. 
Ce type de traitement est prescrit hors AMM en cours de grossesse et doit se discuter en 
réunion de concertation multidisciplinaire d’un centre de référence ou centre de compétence 
maladies rares, l’innocuité pour le fœtus n’étant pas connue. 

 
 
 
CC en pédiatrie 
 
Diagnostic néonatal  
Des cas de diagnostic rétrospectif de CC, par la présence de lésions cutanées spécifiques 
de CC (lentigines) en période néonatale, ont été cités dans les publications sur le CC.  
Stratakis et al rapportent la possibilité de diagnostic néonatal de CC (on cite le cas de 5 
nouveau-nés, sans préciser les conditions de diagnostic). 
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Bilkhu en 2021 rapporte un cas de lentiginose multiple néonatale, au moins une vingtaine de 
lésions (avec distribution au niveau du visage, abdomen, dos, cuisses) associée à quelques 
naevi bleus. Un avis dermatologique a confirmé le diagnostic de lentiginose. Un dosage de 
cortisol, PRL et bilan thyroïdien sont revenus normaux. Le diagnostic génétique a confirmé le 
diagnostic de CC (mutation du gène PRKAR1A). 
Les conditions cliniques possiblement retrouvées en période néonatale sont : 
-cas index dans la famille (diagnostic possible par l’analyse génétique) 
-présence des lésions cutanées de type lentigines avec une distribution spécifique évoquant 
le diagnostic de CC et/ou nævi multiples bleus (avis dermatologique fortement recommandé 
chez les nouveau-nés présentant des lésions cutanées multiples) 
 
L’âge au diagnostic pour le myxome cardiaque (3 à 5 ans) 
Quelques publications mentionnent l’âge minimal au diagnostic pour les myxomes 
cardiaques entre 3 et 5 ans (rares cas), avec une incidence plus forte du diagnostic dans la 
troisième décade de vie, et une prédominance de diagnostic pour le sexe féminin. 
Une échocardiographie précoce (dans les premiers 6 mois de vie, voire en période 
néonatale si signe de cardiopathie) est recommandée pour les patients avec des signes 
évocateurs de CC ou en cas de dépistage génétique familial positif. 
 
L’âge au diagnostic pour la PPNAD (18 mois et 3 ans) 
Une minorité de patients aura eu le diagnostic de PPNAD dans la petite enfance, soit avant 
l’âge de 3 ans.  
La présentation clinique de la PPNAD peut être le SC typique par le ralentissement de la 
vitesse de croissance et/ou le retard de croissance avec prise de poids excessive. Il existe 
cependant des présentations atypiques avec SC cyclique, avec donc peu ou pas de retard 
de croissance. 
 
L’âge au diagnostic pour les tumeurs à cellules larges de Sertoli (2 ans) 
L’âge minimal au diagnostic de ce type de tumeur est de 2 ans (petite enfance), plusieurs 
observations publiées rapportent des diagnostics également à l’âge de 7 ans, d’autres 
études citent une moyenne d’âge au diagnostic à l’adolescence (16 ans). 
La symptomatologie révélatrice est la douleur ou une gêne au niveau testiculaire, conduisant 
à des examens cliniques et échographiques.  
Les tumeurs testiculaires affectent presque la moitié des patients masculins, avec un aspect 
histologique de tumeur à cellules larges de Sertoli (avec la présence des calcifications). 
Les cellules de Sertoli jouent un rôle dans la différentiation des spermatocytes et dans la 
sécrétion de l’hormone antimüllérienne durant la vie fœtale, causant la régression des 
canaux mulleriens. Ce type de tumeur est rare : 1,5 % des tumeurs testiculaires, la moitié 
(40%) faisant partie de tableaux syndromiques. Les tumeurs sont souvent multicentriques, 
bilatérales, avec des microcalcifications décrites en « arbre de Noël ». 
Les tumeurs peuvent rester asymptomatiques jusqu’à ce que les microcalcifications se 
révèlent par une augmentation du volume testiculaire, conduisant à une obstruction des 
tubules séminifères, expliquant ainsi les cas d’infertilité à l’âge adulte. L’échographie est un 
examen très sensible pour le dépistage de ces tumeurs. 
Les conséquences cliniques des tumeurs testiculaires s’observent principalement dans les 
leydigiomes qui sont plus rares dans le CC : gynécomastie, fermeture prématurée des 
cartilages de croissance (avance de l’âge osseux).  
 
L’âge au diagnostic pour le myxome du conduit auditif externe ou au niveau de 
l’oreille externe (petite enfance) 
Une étude chinoise décrit le diagnostic de CC par la découverte d’un myxome du conduit 
auditif externe chez deux patients, frère et sœur, et leur maman. A l’examen clinique : des 
lésions cutanées de type lentigines chez la maman et le fils. L’analyse génétique confirme 
chez les trois patients la présence de la même mutation du gène PRKAR1A. 
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Brissoulis et al décrit également le cas d’une petite patiente de 23 mois avec un myxome 
cutané derrière l’oreille droite (l’aînée d’un patient avec CC). 
 
L’âge au diagnostic pour l’ostéochondromyxome (petite enfance) 
Des cas d'ostéochondromyxomes diagnostiqués entre l'âge de 2 mois et de 3 ans ont été 
rapportés. Une récidive locale a été rapportée chez deux patients. Les symptômes 
évocateurs étaient des douleurs, la palpation d'une masse osseuse ou encore une sensation 
d'obstruction nasale ou une exophtalmie en cas de tumeur développée au dépend des sinus. 
Une publication rapporte un cas de diagnostic d’ostéochondrome chez un garçon avec un 
diagnostic initial -à l’âge de 6 ans-de tumeur osseuse, non étiquetée. Le diagnostic a été 
retardé de 3 ans.  
L’ostéochondromyxome se présente comme une masse tumorale et est souvent 
asymptomatique. Secondairement, si croissance de la tumeur, avec envahissement des 
organes avoisinants, des symptômes liés à la localisation de la tumeur ou l’apparition de la 
douleur seront possiblement à l’origine du diagnostic.  
Dans une étude multicentrique nationale a été rapporté une patiente opérée d’une tumeur à 
l’âge de 18 mois, tumeur qui s’est avérée être un ostéochondromyxome (diagnostic de la 
tumeur après l’investigation d’une tuméfaction, à l’âge de 13 mois, tumeur étiquetée 
initialement ostéosarcome). Le diagnostic différentiel pour ce type de tumeur, en effet, en 
pédiatrie, est l’ostéosarcome. 

 
 

4 Prise en charge thérapeutique  
 

4.1 Objectifs  

Les objectifs du traitement du CC sont : 
- l’exérèse -lorsque cela est possible- des tumeurs bénignes à risque de complications ou 
ayant entrainé des complications (par exemple myxomes cardiaques), des tumeurs 
diagnostiquées malignes ou à risque significatif de malignité selon la localisation et 
l’indication, selon les récommandations dans ce PNDS et dans la littérature consacrée au 
sujet, 
- la correction de l’hypercortisolisme, de l’hyperscrétion de GH et d’autres manifestations 
endocrines, 
- la prise en charge des complications du CC.  
Le ou les traitements doivent être discuté(s) dans le cadre d’une prise en charge 
multidisciplinaire dans un centre de référence ou de compétence maladies rares, en fonction 
du diagnostic d’une ou plusieurs manifestations du CC, du retentissement ou le risque de 
complications, des comorbidités, etc. Le choix d’un traitement chirurgical (cardiaque, cutané, 
hypophysaire, thyroïdien, surrénalien, ou d’autres localisations), ou médical, est une décision 
basée sur l’analyse de chaque cas. 
Pour des raisons de simplicité, les PNDS citent généralement les classes thérapeutiques 
sans détailler l’ensemble des médicaments indiqués dans la maladie concernée. 
Cependant, chaque médicament n’est concerné que dans le cadre précis de son autorisation 
de mise sur le marché (AMM). Si pour des raisons explicites, tel n’est pas le cas, et plus 
généralement, pour toute prescription d’un produit hors AMM, qui s’effectue sous la seule 
responsabilité du prescripteur, celui-ci doit en informer spécifiquement le patient. 

 

4.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination) 

-endocrinologues, pédiatres endocrinologues 
-médecins spécialistes en oncologie endocrinienne 
-biologistes 
-radiologues 
-chirurgiens cardiaque entrainés à la prise en charge des myxomes cardiaques 
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-neurochirurgiens entrainés à la chirurgie transsphénoïdale 
-chirurgiens entrainés à la chirurgie des surrénales 
-urologues, gynécologues, 
-dermatochirurgiens,  
-anatomopathologistes, 
-médecins généralistes/médecins spécialistes : cardiologues, dermatologues, 
rhumatologues, orthopédistes, neurologues, médecins spécialistes en médecine nucléaire, 
oncologues, gastro-entérologues, psychiatres, 
-paramédicaux :diététicien(ne)s, kinésithérapeutes, infirmier(èr)es,  
-psychologues 
-pharmaciens des hôpitaux ou en officine 

-assistant social 

 
 

4.3 Prise en charge thérapeutique  

Pour les patients avec CC chaque complication ou tumeur doit être traitée de façon 
spécifique. Il n’existe pas à ce jour de traitement général permettant de contrôler des 
manifestations différentes de la maladie. 
Compte tenu de la rareté de la maladie, les traitements chirurgicaux devront être faits par 
des équipes spécialisées en lien avec des centres de référence et de compétence maladies 
rares. 
 
- Myxome cardiaque : le traitement est chirurgical, par une équipe de chirurgie cardiaque 
entrainée. En cas de récidive sous la forme d’un nouveau myxome, des chirurgies multiples 
peuvent être pratiquées sous réserve de l’état du myocarde. 
 
- Myxomes cutanés, de localisation ORL ou mammaires : excision chirurgicale si gène 
mécanique et/ou esthétique ou doute diagnostique. 
 
- Acromégalie : la chirurgie se discute surtout si l’IRM visualise un adénome unique bien 
défini, c’est-à-dire bien limité et ne semblant pas invasif. Le traitement médical par 
analogues de la somatostatine, agoniste dopaminergique ou antagoniste du récepteur de la 
GH (voir PNDS Acromégalie) se discute en alternative notamment en cas d’hyperplasie 
hypophysaire sans adénome authentifié ou en cas d’échec ou récidive après chirurgie. Les 
adénomes étant le plus souvent de petite taille à l’IRM, ils ne posent, le plus souvent, pas de 
problème de volume tumoral.  
De plus, l’aspect de l’hypophyse en imagerie peut être hétérogène, suggérant une 
hyperplasie et/ou des micro-adénomes multiples.  
 
-La PPNAD : La surrénalectomie bilatérale par voie coelioscopique est le traitement 
classique. La surrénalectomie unilatérale peut-être une option thérapeutique à discuter chez 
les patients avec PPNAD et SC de forme modérée, sans que le résultat à long terme ne soit 
très bien évalué à ce jour. Une fixation unilatérale ou asymétrique à la scintigraphie au nor-
iodocholestérol pourrait guider cette décision. Un traitement médical par anticortisolique (voir 
PNDS syndrome de Cushing) pourrait être discuté, au cas par cas, si la chirurgie doit être 
différée. La place du traitement médical en première intention en particulier dans des formes 
non ou peu symptomatique découverte précocement dans le cadre du suivi peut se discuter.  
 
-La chirurgie thyroïdienne si nodule suspect de malignité après cytoponction, suite du 
traitement à discuter, en fonction de l’histologie, sur les mêmes indications que les tumeurs 
sporadiques. 
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-Les tumeurs testiculaires calcifiées à grandes cellules de Sertoli ne requièrent le plus 
souvent qu’une simple surveillance. Si une des tumeurs est évolutive ou symptomatique: une 
chirurgie est indiquée. 
 
-Le schwannome, selon la localisation et le retentissement, le traitement est chirurgical par 
une équipe neurochirurgicale spécialisée. L’indication chirurgicale est discutée en fonction 
de la localisation, de l’évolutivité radiologique et du retentissement. Les localisations para-
spinales peuvent entraîner une compression radiculaire ou médullaire et leur prise en charge 
est alors assurée par une équipe neurochirurgicale spécialisée.   

 
-Les ostéochondromyxomes relèvent avant tout d’une surveillance et une chirurgie se 
discute par une équipe orthopédique entrainée si évolution ou retentissement. 

-Les patients présentant des lésions pigmentées jugées inesthétiques et à retentissement 
psychologique peuvent bénéficier d’un traitement esthétique dermatologique par laser 
thérapie auprès des centres de dermatologie spécialisée. L’excision des lésions cutanées 
est exceptionnelle : en cas de dégénérescence maligne suspectée (dans le cadre du suivi 
dermatologique régulier des patients présentant des lésions cutanées).   

 

 

4.4 Éducation thérapeutique et modification du mode de vie  

Suivant les cas il peut être nécessaire d’accompagner les patients dans leur mode de vie : 
éducation diététique, adaptation de l’activité sportive/physique et de l’activité scolaire ou 
professionnelle. 

L’éducation thérapeutique du patient (ETP) fait partie intégrante de la prise en charge et du 
parcours de soin des patients porteurs d’une maladie rare comme le CC. Elle a pour but 
notamment de les aider à acquérir ou maintenir des compétences d’auto-soins et 
d’adaptation dont ils ont besoin pour gérer au mieux leur vie avec une maladie chronique, 
améliorer leur qualité de vie et réaliser leur projet de vie. Un programme peut être proposé à 
tout moment du parcours de soin du patient. Il existe différents programmes d’ETP ciblés sur 
les pathologies chroniques surrénaliennes ou hypophysaires au sein des centres de 
référence et de compétences maladies rares. Sans être focalisés de façon spécifique sur le 
CC, ils incluent des patients porteurs de cette pathologie rare. Il peut être également 
intéressant pour les proches d’y participer, mais aussi d’impliquer des associations de 
patients ainsi que des patients experts. Il existe également de multiples documents 
d’information destinés aux patients (site Firendo : www.firendo.fr internet ou format papier, 
site de l’association surrénale https://www.surrenales.com ). 

L'éducation thérapeutique de l'insuffisance surrénale est prioritaire en cas de 
surrénalectomie bilatérale ou d'utilisation d'anticortisoliques puissants. Pour les patients 
prenant un traitement substitutif de l’insuffisance surrénale : une carte d’urgence nominative 
pour le diagnostic d’insuffisance surrénale sera délivrée, ainsi qu’un protocole notifié pour la 
prise en charge des maladies aiguës et/ou en cas d’impossibilité d’observance du traitement 
substitutif ou des situations de chirurgie, anesthésie ou réanimation. 
 

 

4.5 Recours aux associations de patients 

Le recours aux associations de patients à la phase initiale du diagnostic comme pour le suivi 
au long cours de la pathologie est important à connaitre. Il peut aussi être utile pour les 
patients en insuffisance surrénale après traitement d’une PPNAD, ou pour la prise en charge 
d’un adénome hypophysaire, pour apprendre à gérer ces situations au long cours, en 
complément des programmes d’éducation thérapeutique. L’information sur l’existence et les 

https://www.surrenales.com/
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coordonnées des associations est à faire, en France le site de l’association surrénale est fort 
utile : https://www.surrenales.com . 

 

4.6 Autres 

Qualité de vie 
La survenue des complications du CC peut retentir sur la qualité de vie, dans ses aspects 
physiques, émotionnels, cognitifs, relationnels, et socio-professionnels. Le suivi régulier pour 
le dépistage des manifestations du CC avant qu’elles ne donnent lieu à des complications   
devrait permettre, par une prise en charge précoce, de limiter voire annuler le retentissement 
du CC sur la qualité de vie des personnes atteintes.  
En ce qui concerne des demandes d’aide de prise en charge sociale de la part des patients 
avec CC, certaines adaptations du quotidien et notamment du poste de travail sont toutefois 
possibles. Ces dispositifs sont à solliciter auprès de la MDPH (reconnaissance de la qualité 
de travailleur handicapé) et /ou auprès de l’assurance maladie (temps partiel 
thérapeutique) avec l’aide du service social (l’hôpital, les caisses d’assurance maladie). 
Des questionnaires évaluant la qualité de vie des patients suivis dans les centres de 
référence maladies rares endocrines ont été élaborés et peuvent être consultés sur le site 
http://www.firendo.fr/accueil-filiere-firendo. Ces questionnaires peuvent être complétés par le 
patient et le médecin traitant, et peuvent accompagner les certificats à fournir pour la prise 
en charge sociale auprès des organismes concernés. Le lien est http://www.firendo.fr/filiere-
firendo/espace-telechargement/. 

 

5 Suivi    
 

5.1 Objectifs  

Le suivi clinique des patients avec CC a pour objectif le dépistage des manifestations 
syndromiques, endocrines et non endocrines. Le suivi diffère selon le groupe d’âge car la 
plupart des tumeurs endocrines deviennent symptomatiques dans la deuxième décade de la 
vie.  

 

5.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination) 

Le suivi s’effectue par un endocrinologue au sein ou en lien avec le centre de référence ou 
centre de compétence maladies rares, en coordination avec le médecin traitant et les autres 
spécialistes 
-endocrinologues, pédiatres endocrinologues 

-spécialistes en oncologie endocrinienne  
-médecins généralistes, pédiatres, 
-autres médecins spécialistes (cardiologues, dermatologues, etc.) 

-chirurgiens cardiaque (myxomes cardiaques) 
- chirurgiens (surrénale), neurochirurgiens (hypophyse) 
- biologistes 
- radiologues et médecins de médecine nucléaire 
-médecins scolaire/du travail 
-paramédicaux : diététicien(ne)s, kinésithérapeutes, infirmier(e)s,  
-psychologues, 

-assistants sociaux 
 
 
 

https://www.surrenales.com/
http://www.firendo.fr/accueil-filiere-firendo
http://www.firendo.fr/filiere-firendo/espace-telechargement/
http://www.firendo.fr/filiere-firendo/espace-telechargement/
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5.3 Rythme et contenu des consultations 

Les patients diagnostiqués avec CC auront une exploration initiale à la recherche des 
différentes manifestations de la maladie, adaptée à l’âge. Ils seront ensuite suivis au long 
cours, au moins une fois par an.  
Un suivi rapproché est conseillé à l’âge pédiatrique avec étude de la croissance : mesure 
poids, taille, périmètre cranien tous les 6 mois et une évaluation rapprochée du stade 
pubertaire. 
Suivi cardiologique :  
Une consultation annuelle avec la réalisation d’une échocardiographie. 
Si mise en évidence d’un myxome cardiaque : suivi bi annuel (échocardiographie) 
Suivi dermatologique régulier, à la demande du médecin endocrinologue référent. 
Suivi endocrinologique et biologique : 
-de la fonction surrénalienne et hypophysaire, selon les recommandations. 
Suivi spécifique de la thyroïde et des testicules/ovaires : examen clinique, examens 
biologiques et échographie.  
Suivi radiologique : scanner ou IRM des surrénales (dépistage de la PPNAD), IRM 
hypophysaire, IRM rachidienne à la recherche d’un schwannome psammomateux 
mélanotique. 
Un tableau résume le suivi et le rythme des consultations en annexe 4. 
 

5.4 Examens complémentaires 

Les patients impubères bénéficient d’une échocardiographie tous les ans, voire tous les 6 
mois si histoire personnelle d’excision de myxome cardiaque et ceci à partir des premiers 
mois de vie. Les garçons auront une échographie testiculaire précoce : 2 à 5 ans (premier 
cas de tumeur testiculaire à larges cellules de Sertoli décrit dans la littérature chez un garçon 
âgé de 2 ans). 
Les patients post-pubères ou adultes bénéficieront d’une surveillance échographique 
cardiaque annuelle, transthoracique et éventuellement transoesophagienne et par IRM 
cardiaque, voire bi-annuelle pour ceux ayant eu une excision de tumeur cardiaque 
myxomateuse.  
Les explorations pour le dépistage du SC et de l’acromégalie seront réalisées annuellement. 
A ce jour la génétique permet d’identifier deux anomalies associées à la PPNAD et à la 
lentiginose cutanée plus qu’aux autres manifestations du CC : la duplication de PRKACA et 
la délétion c.709[-7-2]del6 de PRKAR1A pour la PPNAD. En dehors du suivi surrénalien, le 
suivi des autres manifestations peut donc être en partie espacé, sous réserve d’un bilan 
initial normal, pour les patients porteurs d’une de ces deux variations génétiques 
pathogènes.  
Une autre mutation c.491-492delTG a été plus fréquemment retrouvée chez les patients CC 
présentant le myxome cardiaque, la lentiginose et les tumeurs thyroïdiennes.  
En 2018, on recensait plus de 130 mutations répertoriées du gène PRKARA1A.  
 
 

5.5 Autres 

Diagnostic prénatal/préimplantatoire 
 
Un conseil génétique en consultation spécialisée peut être apporté aux patients en âge de 
procréer. Le diagnostic prénatal peut être discuté si une mutation inactivatrice du gène 
PRKAR1A est identifiée. Le test pré-implantatoire est également faisable pour les porteurs 
des mutations et dans le cadre du programme de PMA. Il n’y a cependant pas à ce jour de 
recommandations spécifiques sur le CC et l’indication du diagnostic prénatal, sera à discuter 
au cas par cas, prenant en compte l’historique spécifique de chaque famille. L’avis du 
CDPDN peut être sollicité par le médecin référent du patient avec CC (dans le cadre des 



Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS), Complexe de Carney,  
Centre de référence maladies rares de la surrénale,  2023 

 27 
 

consultations de suivi au centre de référence ou centre de compétence maladies rares de la 
surrénale) après l’information du couple sur la transmission génétique et le pronostic de la 
maladie à court et à long terme et les moyens de suivi et thérapeutiques existants selon les 
manifestations de la maladie. 
 
Transition de l’âge pédiatrique à l’âge adulte 

 
La période de transition commence vers l’âge de 12-14 ans jusqu’à un an avant le transfert 
par l’information du patient sur les conditions du transfert et l’adaptation des consultations en 
vue d’une autonomisation progressive du patient (évaluation des connaissances sur la 
maladie avec propositions d’un questionnaire, le renforcement de l’éducation thérapeutique : 
prise des médicaments, démarches administratives). L’identification du médecin spécialiste 
adulte est une étape clé de ce processus (envoi des comptes rendus des consultations, 
remise du dossier complet). L’implication du médecin généraliste, selon les 
recommandations, est souhaitable : déclaration d’un médecin généraliste, envoi des 
comptes-rendus des consultations, etc.)  
La période de transfert (entre 16 et 20 ans) nécessite la mise en place des modalités 
pratiques d’organisation des premières consultations : 
-une à deux consultations communes et alternées (moins d’un an) 
-la préparation de la première consultation : envoi au service adulte par l’équipe pédiatrique 
des éléments médicaux importants (synthèse, résultats d’examens) et d’une fiche de liaison.  
Cette période se programme idéalement en période de stabilité clinique, psychologique, et 
sociale. 
A partir du moment décidé pour la transition, l’accueil et le suivi seront organisés dans le 
cadre du service adulte. A la première consultation, on assure la présentation de l’équipe 
soignante et des locaux. Il est indispensable de mettre en confiance le patient à l’issue de 
chaque consultation. Le compte-rendu est envoyé au médecin généraliste et au spécialiste 
pédiatre. On évite une rupture de suivi, l’information du spécialiste pédiatre est nécessaire 
après chaque consultation, le médecin spécialiste pédiatre peut être amené à recontacter le 
jeune en cas de difficulté de suivi. 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 



Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS), Complexe de Carney,  
Centre de référence maladies rares de la surrénale,  2023 

 28 
 

 

Annexe 1. Liste des participants 

Ce travail a été coordonné par le Pr. Jérôme Bertherat, Centre de référence/compétence des 
maladies rares des surrénales (coordonnées du CR/CC), Cochin, Paris. 

 

Ont participé à l’élaboration du PNDS : 

 
Rédacteurs 
⚫ Pr Jérôme Bertherat, endocrinologue, Paris 
⚫ Dr Lucas Bouys, endocrinologue, Paris 
⚫ Mme Charlotte de Bucy, psychologue, Paris 
⚫ Dr Laure Cabanes, cardiologue, Paris 
⚫ Pr Nicolas Dupin, dermatologue, Paris 
⚫ Dr Stéphanie Espiard, endocrinologue, Lille   
⚫ Dr Laurence Guignat, endocrinologue, Paris 
⚫ Dr Mona Negrea, pédiatre néonatologue, Paris 
⚫ Pr Eric Pasmant, généticien, Paris 
⚫ Dr Patricia Vaduva, endocrinologue, Rennes 
⚫ Dr Florian Violon, anatomopathologiste, Paris 

 
 

 

 

Groupe de travail multidisciplinaire 
⚫ Dr Bertrand Baussart, neurochirurgien, Paris 
⚫ Mme Laure Chartrain Giraud, assistante sociale, Paris  
⚫ Mme Nathalie Colin, Association Surrénales, Chenôve 
⚫ Pr Anthony Dohan , radiologue, Paris 
⚫ Pr Lionel Groussin Rouiller, endocrinologue, Paris 
⚫ Dr Anne Jouinot, généticienne, Paris 
⚫ Pr Michel Polak, pédiatre endocrinologue, Paris 
⚫ Dr Jonathan Poirier, endocrinologue, Paris 
⚫ Pr Gerald Raverot, endocrinologue, Lyon 
⚫ Pr Antoine Tabarin, endocrinologue, Bordeaux 
 
 
Déclarations d’intérêt 
Tous les participants à l’élaboration du PNDS ont rempli une déclaration d’intérêt.  

 

 

 

 

 

 



Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS), Complexe de Carney,  
Centre de référence maladies rares de la surrénale,  2023 

 29 
 

Annexe 2. Coordonnées du (des) centre(s) de 
référence, de compétence et de(s) l’association(s) de 
patients 

 

La liste des centres de référence et compétence maladies rares de la surrénale est 
disponible et actualisée régulièrement sur : 

https://maladiesrares-cochin-hotel-dieu.aphp.fr/surrenale 

 

http://www.firendo.fr/accueil-filiere-firendo/ 

 

   

Informations utiles :   

https://maladiesrares-cochin-hotel-dieu.aphp.fr/surrenale 

http://www.firendo.fr/accueil-filiere-firendo/ 

https://www.surrenales.com  

https://www.sfendocrino.org/cushing-infos/ 

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=FR  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

https://maladiesrares-cochin-hotel-dieu.aphp.fr/surrenale
http://www.firendo.fr/accueil-filiere-firendo/
https://maladiesrares-cochin-hotel-dieu.aphp.fr/surrenale
http://www.firendo.fr/accueil-filiere-firendo/
https://www.surrenales.com/
https://www.sfendocrino.org/cushing-infos/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=FR
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Annexe 3.1 Les critères diagnostiques et critères 
supplémentaires pour le diagnostic de CC et 
éléments suggérant le diagnostic de CC  

(d’après Bouys L. et Bertherat J., European  Journal of Endocrinology, 2021, adaptation du 
tableau de Stratakis et al, 2001 et 2006) 
 

 

Critères diagnostiques pour le CC 

Lésions cutanées pigmentées avec une distribution évocatrice (lèvres, conjonctives, 
muqueuse oculaire : paupières face interne et externe, muqueuse vaginale et 
pénienne) 

Myxomes cutanés et muqueux* 

Myxomes cardiaques* 

Myxomes mammaires* 

PPNAD 

Acromégalie 

Tumeurs testiculaires à cellules larges de Sertoli avec calcifications* ou 
calcifications  bilatérales multiples à l’échographie testiculaire chez un sujet jeune 

Carcinome thyroïdien* ou nodules multiples thyroïdiens hypoéchogènes chez un 
sujet jeune (diagnostic échographique) 

Schwannomes mélanotiques* 

Nævi bleus, multiples nævi bleus épithélioïdes* 

Adénomes multiples des canaux mammaires* 

Ostéochondromyxomes* 

Critères supplémentaires  

Cas index dans la famille (1er degré) 

Variant pathogène du gène PRKARA1A 

Signes associés possiblement avec le CC mais peu spécifique pour le 
diagnostic de CC 

Taches de rousseur intenses  (sans pigmentation et/ou distribution typique) 

Nævi bleus (si multiples) 

Taches café-au-lait ou autres taches de naissance 

Taux d’IGF1 élevés, test anormal d’hyperglycémie provoquée par voie orale ou 
réponse paradoxale de la GH après le test à la TRH, en absence de l’acromégalie 
clinique 

Cardiomyopathie 

Sinus pilonidal 

Historique de SC, acromégalie ou mort subite dans la famille 

Lésions cutanées multiples ou autres lésions cutanées, lipomes 

Polypose colique (en association avec une acromégalie) 

Hyperprolactinémie (modérée ou associée à une acromégalie clinique/subclinique) 

Nodule thyroïdien unique chez un sujet jeune, ou multiples chez un sujet plus âgé 

Antécédent de carcinome, en particulier de la thyroïde, du colon, du pancréas, et 
des ovaires, autres tumeurs multiples bénignes ou malignes 

*Confirmation histologique 
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Annexe 3.2. Fréquence des manifestations cliniques 
du CC  

(d’après Vezzosi D., Vignaux O., Dupin N., Bertherat J.,  Annales d’Endocrinologie, 2010) 
 

Organe/système/lésion Lésions 
(type/localisation) 

Fréquence (%) 

Peau Lentigines 
 
Autres nævi ou lésions 
cutanées 

70 
 
50 

Myxome Cardiaque  
 
Extracardiaque 

32 
 
20 

Tumeur endocrine PPNAD 
 
Acromégalie 
 
Nodules thyroïdiens 

60 
 
12 
 
25 

Tumeur des gonades  Tumeur testiculaire 
 
Kyste ovarien 

41 
 
14 

Crête neurale Schwannome 
psammomateux 
mélanotique 
 

5 

Sein  Adénome des canaux 
mammaires 
 

20 

Os  Ostéochondromyxome  
 

<10 
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Annexe 3.3. Conditions et circonstances cliniques à 
prendre en considération dans le cadre du 
diagnostic différentiel pour le CC, selon le type de 
lésion, trouble, manifestation clinique 

(d’après Correa R, Salpea P., Stratakis A., European Journal of Endocrinology, 2015) 
 

Organe/tissu  Lésion/trouble/modification 

Cœur (myxome cardiaque) Myxomes sporadiques ou autres formes 
familiales 
Chez l’adulte : le type de tumeur 
cardiaque la plus fréquente 
Chez l’enfant : moins de 30% des 
tumeurs de l’enfant 
 

Peau (lentigines) Lentiginose familiale 
Syndrome de Peutz-Jeghers, 
Syndrome LEOPARD, 
Syndrome Noonan avec lentiginose, 
Syndrome Bannayan-Riley-Ruvalcaba  

Peau (tâches café-au-lait)  Syndrome McCune-Albright, 
Neurofibromatose de type 1, 
Neurofibromatose de type 2, 
Syndrome Watson 

Peau (nævi bleus) Lésions isolées 

Thyroïdes (tumeurs) Syndrome Cowden, 
Tumeurs thyroïdiennes sporadiques 

Testicules (tumeur à cellules larges de 
Sertoli) 

Syndrome de Peutz-Jeghers 

Ovaires (tumeurs) Syndrome de Peutz-Jeghers 

Surrénales  PPNAD sporadiques  
Hyperplasie micronodulaire isolée 

Tumeurs des surrénales  Syndrome Beckwith Wiedeman, 
Syndrome Li-Fraumeni, 
Néoplasie endocrine multiple type I 
(MEN1)  
Syndrome McCune-Albright 

Hypophyse (adénome sécrétant de GH)  MEN1, MEN 4 
Forme familiale isolée ou sporadique 
d’adénome somatotrope 

Schwannomes  MEN1,  
Neurofibromatose de type II 
Schwannomatose familiale 
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Annexe 3.4 Diagnostic différentiel chez les patients 
présentant des lentigines 
Algorithme diagnostique chez les patients présentant des lentigines (D’après Lodish 
et Stratakis, 2012, Fam Cancer, sept 2012)  
 
 
        

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Distribution des lentigines et autres manifestations cutanées 
Histoire familiale ? 

Diagnostics associés ? 

Lésions cutanées, 
taches de rousseur :  

-autour des lèvres, au 
niveau de la muqueuse 

oculaire, et de la 
muqueuse génitale 

Lésions typiques péri-
orificielles, autour et au 
niveau de de la bouche, 
au niveau des lèvres, de 

la muqueuse 
vulvaire/pénienne Naevi 

bleus, schwannomes 
psammomateux 

mélanotiques 
 

Naevi bleu 
Mnaevi 

Trichilemmommes  
Kératose accrales  

Papules 
papillomateuses, 

lésions des muqueuses 

Polypes gastro 
intestinaux, hamartomes 
Cas index familial avec 

diagnostic de PJS  
 

Syndrome de Peutz-
Jeghers  

 
 

Myxome cardiaque 
Myxomes des canaux 

mammaires 
Adénomes mammaires 
Syndrome de Cushing 

(PPNAD) 
Acromégalie 

Tumeur testiculaire 
Tumeur thyroïdienne 

Ostéochondromyxomes  
 

CC  
 
 
 
 
 
 

Cancer du sein 
Cancer de la thyroïde 

Macrocéphalie  
Cancer endométrial  
Maladie Lhermitte-

Duclos  
Retard mental 

Hamartomes polypes 
intestinaux 

Lésions fibrokystiques 
au niveau du sein 

Lipomes ou fibromes 
Tumeurs génito-

urinaires 
 

Syndrome PTEN  
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Annexe 4 : Suivi (recommandations) 
Le suivi par le pédiatre ou le médecin traitant sera réalisé selon le calendrier minimal 
proposé par les caisses d’assurance maladie avec les 20 examens obligatoires de la 
naissance à 16 ans pour les enfants dans la population générale, les 
recommandations pour le dépistage de CC selon les signes cliniques et l’âge, en lien 
avec les spécialistes 
(https://www.ameli.fr/medecin/sante-prevention/enfants-et-adolescents/examens-de-
suivi-medical-de-l-enfant-et-de-l-adolescent)  
Le suivi spécialisé sera réalisé dans le cadre et en lien avec le centre de référence ou 
compétence maladies rares, selon le type de manifestation clinique et l’âge.  
 

De la naissance à 
l’âge de 18 ans 

Suivi pédiatrique 
ou médecin 
traitant 

Evaluation  Suivi spécialisé en lien ou au 
sein des centres de référence 
ou compétence maladies 
rares  

Naissance à 1 mois Examen 
pédiatrique à J2 et 
J15. 

Recherche signes 
cliniques 
évocateurs de 
cardiopathie, à la 
naissance 
(maternité) et J15 
(en ville) 
Examen clinique 
soigneux à J2 et 
J15 lors de la 
consultation de 
pédiatrie à la 
recherche des 
lésions cutanées 
évocatrices de CC. 
 

Consultation de dermatologie 
pédiatrique si lésions cutanées 
(lentigines, naevi multiples, 
myxomes) ٭ 
Consultation de génétique 
clinique* 
Consultation de cardiologie 
pédiatrique (échographie 
cardiaque) le 1er mois si signes 
cliniques de cardiopathie ou 
diagnostic prénatal de CC  

1 à 6 mois Consultation de 
pédiatrie/mois 

Evaluation du 
développement 
général et examen 
clinique (poids, 
taille, PC), 
description 
détaillée des 
lésions cutanées 

 

6 mois à 5 ans Consultations de 
pédiatrie selon le 
calendrier de suivi 
et au moins 
annuellement  
 

Evaluation du 
développement 
général et examen 
clinique (poids, 
taille, PC) 
description 
détaillée des 
lésions cutanées  

Consultation de cardiologie 
pédiatrique (échographie 
cardiaque) **/ an 
Consultation pédiatre 
endocrinologue/ an 

5 ans  Consultation de 
pédiatrie  

Evaluation du 
développement 
général et examen 
clinique (poids, 
taille, PC) examen 
clinique et 
description 
détaillée des 
lésions cutanées, 
examen des 
testicules  

Consultation de cardiologie 
pédiatrique (échographie 
cardiaque) ** 
Echographie testiculaire et 
abdomino-pelvienne/an 
Consultation pédiatre 
endocrinologue/an 
Bilan biologique**** :  
-CLU des 24 heures, 
cortisolémie vespérale et/ou 
cortisol salivaire vespéral, 

https://www.ameli.fr/medecin/sante-prevention/enfants-et-adolescents/examens-de-suivi-medical-de-l-enfant-et-de-l-adolescent
https://www.ameli.fr/medecin/sante-prevention/enfants-et-adolescents/examens-de-suivi-medical-de-l-enfant-et-de-l-adolescent
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dosage ACTH, test de freinage 
rapide,   
-dosages GH (de base et si 
doute : test HGPO), IGF-1, PRL,  
-TSH, T4l 
-imagerie si anomalie 
hormonale: TDM surrénales, 
IRM hypophyse  

6 ans à la puberté Consultation de 
pédiatrie/an 

Evaluation du 
développement 
général et examen 
clinique (poids, 
taille, PC) examen 
clinique et 
description 
détaillée des 
lésions cutanées, 
examen des 
testicules 

Consultation de cardiologie 
pédiatrique (échographie 
cardiaque) ** 
Echographie testiculaire et 
abdomino-pelvienne/an 
Consultation pédiatre 
endocrinologue/an 
Bilan biologique**** :  
- CLU des 24 heures, 
cortisolémie vespérale et/ou 
cortisol salivaire vespéral, 
dosage ACTH, test de freinage 
rapide  
-dosages GH (test HGPO), IGF-
1, PRL,  
-TSH, T4l 
-imagerie : si anomalie 
hormonale et à titre 
systématique à partir de l’âge de 
10 ans puis tous les 3 à 5 ans : 
TDM ou IRM surrénales, IRM 
hypophyse  

Puberté à 18 ans Consultation de 
pédiatrie  

Evaluation du 
développement 
général et examen 
clinique (poids, 
taille, PC) et stade 
pubertaire, examen 
clinique et 
description 
détaillée des 
lésions cutanées, 
examen des 
testicules 

Consultation de cardiologie 
pédiatrique (échographie 
cardiaque) ** 
Echographie testiculaire et 
abdomino-pelvienne/an 
Consultation pédiatre 
endocrinologue/an 
Bilan biologique**** :  
- CLU des 24 heures, 
cortisolémie vespérale et/ou 
cortisol salivaire vespéral, 
dosage ACTH, test de freinage 
rapide  
-dosages GH (et si doute  test 
HGPO), IGF-1, PRL,  
-TSH, T4l 
-imagerie : tous les 3 à 5 ans ou 
si anomalie hormonale : TDM ou 
IRM surrénales, IRM hypophyse 

18 ans  Consultation de 
pédiatrie/médecin 
traitant  
 

Evaluation du 
développement 
général et examen 
clinique (poids, 
taille, PC) examen 
clinique et 
description 
détaillée des 
lésions cutanées, 
examen des 
testicules 

Consultation de cardiologie 
(échographie cardiaque) ** 
Echographie testiculaire et 
abdomino-pelvienne/an 
Consultation pédiatre 
endocrinologue ou 
endocrinologue adulte/an 
Bilan biologique**** :  
- CLU des 24 heures, 
cortisolémie vespérale et/ou 
cortisol salivaire vespéral, 
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dosage ACTH, test de freinage 
rapide 
-dosages GH (de base et si 
doute : test HGPO), IGF-1, PRL,  
-TSH, T4l 
-imagerie : TDM ou IRM 
surrénales, IRM hypophyse, IRM 
du rachis à 18 ans puis tous les 
2 à 3 ans  

Transfert du dossier 
de suivi pédiatrique 
entre 16 et 18 ans, 
selon les 
recommandations et 
conditions décrites 
dans le paragraphe 
‘transition à l’âge 
adulte’ (chapitre 5.5, 
paragraphe 2) 

   

Suivi âge adulte Consultation 
médecin traitant/an  

Examen clinique  
-éliminer signes de 
SC, acromégalie, 
examen soigneux 
de la loge 
thyroïdienne 
-recherche lésions 
cutanées évoquant 
le CC 
-examen des 
testicules 
-examen 
gynécologique/an  

Consultation de cardiologie 
(échographie cardiaque) ٭٭/ an 
 
Investigations/ 2 à 3 ans, soit : 
-Echographie 
testiculaire et abdomino-
pelvienne 
-Echographie thyroïdienne 
-Echographie mammaire, 
mammographie en fonction de 
l’examen clinique et 
systématique après 40 ans 
-TDM ou IRM surrénales 
-IRM rachis ou IRM régionale si 
tuméfaction (membres, etc.) ou 
mammaire si dépistage à 
l’échographie  
-IRM hypophyse 
Consultation endocrinologue/an 
ou à la demande du médecin 
traitant et bilan biologique : 
- CLU des 24 heures, 
cortisolémie vespérale et/ou 
cortisol salivaire vespéral, 
dosage ACTH, test de freinage 
rapide  
-dosages GH (de base et si 
doute : test HGPO), IGF-1, PRL,  
-TSH, T4l  
 
 

 
 
 
*le suivi spécialisé proposé le 1er mois de vie, hormis pour la cardiopathie symptomatique ou cas 
index de CC dans la famille, peut être programmé de 0 à 6 mois, selon les disponibilités en 
consultation spécialisée. 
**le suivi spécialisé de cardiologie pédiatrique ou adulte est proposé tous les 6 mois si diagnostic et 
exérèse de myxome cardiaque. 
***consultation ORL /annuelle si dépistage myxome conduit auditif externe en pédiatrie. 
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****bilan biologique de dépistage et imagerie à répéter régulièrement, selon l’avis et après la 
consultation d’endocrinologie annuelle au centre de référence/compétence maladies rares de la 
surrénale. 
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