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Disclaimer 

• Le présent document est un document réalisé par les experts et les 
représentants des patients impliqués dans le groupe de travail sur les 
maladies rares de taille moyenne du réseau VASCERN. 

• Ce parcours patient est issu d’une réunion du 28/09/2018 et sera par 
la suite validé et ajusté au besoin. 

• La responsabilité du traitement de chaque patient demeure celle du 
médecin traitant. 
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Histoire familiale: 
COL3A1 mutation chez un 

apparenté  
Dissection/ rupture de 
l’aorte ou artérielle  <40 

ans 
Rupture spontanée 
digestive <40 ans 

Rupture utérine au 3e 
trimestre, Hémorragie de 

la délivrance 

https://vascern.eu 

Diagnostic clinique et 
génétique 

Test génétique 

Suspicion de SED 
vasculaire 

 

Evaluation Clinique 
multidisciplinaire  

COL3A1 NGS test sur panel 

Imagerie cardiovasculaire Echo-
Doppler/ CTA / Angio-IRM : 

Examen clinique 
Conseil génétique 

Gènes 3 

ERN Parcours patient général Ehlers Danlos vasculaire (V1 - 28/09/2018)  

Suivi du patient  

Histoire personelle: 
Ecchymoses/hématomes spontanés 

Dissection aortique ou artérielle 
Rupture spontanée de l'intestin 

Fistule carotido-caverneuse 

Evaluation 
clinique 

Traitement Investigation LEGENDE
: 

https://vascern.eu/
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Une combinaison des caractéristiques ci-
dessous peut éveiller les soupçons Surveillance et suivi 

 
L‘équipe médicale 

inclut: 
1. Cardiologie 
2. Chirurgie cardio 
vasculaire et 
neurovasculaire 
3. Radiologie 
interventionnelle 
vasculaire et 
neurovasculaire 
4. Chirurgie intestinale 
5. Obstétrique et 
médecine fœtale 
6. Imagerie vasculaire 
7. Assistance sociale 
8. Service de 
Psychiatrie 

  

Suspicion 
de SED 

vasculaire 

https://vascern.eu 

Imagerie 
cardiovasculaire 

Evaluation 
clinique 

Traitement Investigations LEGENDE: 

Parcours patient pour le syndrôme d’ Ehlers-Danlos vasculaire (vEDS)(V1 - 28/09/2018)  

Dissection artérielle/rupture < 40 ans 

Perforation digestive spontanée 

Rupture utérine du 3e trimestre, Hémorragie 
de la délivrance 

Fistule carotido-caverneuse  
spontanée 

Evaluation clinique 

Test génétique 

Histoire familiale 

Évaluation clinique multidisciplinaire 

ATTENTION 
Prise en charge 

 et suivi 

*En fonction du besoin clinique et de l'emplacement géographique.  Devrait comprendre  
1) Accès continu aux services sur demande 

2) Soutien continu des équipes médicales locales 
3) Suivi individuel selon les besoins pour de nouvelles indications cliniques telles que la 

grossesse, l'évaluation de nouveaux symptômes.... 

Cas Index / Apparenté 
NOUVEAU PATIENT 

Ecchymoses / hématomes 
Spontanés 

Autres signes non spécifiques : transparence 
veineuse excessive, pied-bot, kératocône, 

fragilité gingivale 

Visage caractéristique 
Acrogerie 

Pneumothorax spontané 

mutation 
COL3A1 

Une combinaison des caractéristiques ci-
dessous peut éveiller les soupçons 

https://vascern.eu/


https://vascern.eu 

Le Patient 
présente à: 

ATTENTION                               
(Une combinaison des 
caractéristiques ci-dessous 
peut éveiller les soupçons) 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
Suspicion de 

SED vasculaire  

Évaluation clinique 
multidisciplinaire à un 
hôpital ou un centre 

d'expertise désigné par 
l'ERN 

Confirmation 
moléculaire 
du syndrome 
d'Ehlers-
Danlos 
vasculaire 

 
 
Surveillance et suivi 

Médecin généraliste  
Services d'urgence 
  
L'équipe 
chirurgicale 
  
Équipe vasculaire 
  
Cardio-thoracique 
L'équipe 
  
L'équipe de 
génétique 

Antécédents familiaux de SEDvasc  
avec mutation du gène COL3A1 

 
 

Imagerie cardio-vasculaire 

Surveillance régulière par un service de 
médecine vasculaire en liaison avec des 
équipes multidisciplinaires. L'accès aux 
équipes requises comprend: 
• Cardiologie 
• Chirurgie vasculaire et endovasculaire 
• Chirurgie intestinale 
• Chirurgie neurovasculaire 
• Chirurgie thoracique 
• Obstétrique et médecine fœtale 
• Imagerie vasculaire 
• Contribution psychosociale 
• Génétique clinique  
 

Dissection/rupture artérielle à un 
âge jeune (<40 ans)  

 
Examen et évaluation cliniques Perforation digestive spontanée 

(sans maladie sous-jacente connue)  

Rupture utérine du 3e trimestre 
Hémorragie de la délivrance 

 
Tests génétiques Fistule carotido-caverneuse  

Ecchymoses / hématomes 
spontanés  

Conseil génétique Visage caractéristique 
Acrogérie distale 

Pneumothorax spontané 

Varices précoces <30 ans 

Altre caratteristiche come piede 
equino, pelle sottile, cheratocono, 
fragilità gengivale *En fonction du besoin clinique et de l'emplacement géographique.  Devrait comprendre  

1) Accès continu aux services sur demande 
2) Soutien continu des équipes médicales locales 

3) Suivi individuel selon les besoins pour de nouvelles indications cliniques telles que la 
grossesse, l'évaluation de nouveaux symptômes.... 

Pour les cas 
index et les 
apparentés 

Nouveau 
Patient  

https://vascern.eu/


https://vascern.eu 

 
Diagnostic de SED 

vasculaire 
 

Consentement à 
l'enregistrement (RaDiCo) 
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la base de données et  recherche ERN 

Medic Alert and patient 
passports  

Essais cliniques 

Utiliser les données d'en haut pour les 
publications consensuelles et fondées 

sur des données probantes. 

Éducation et 
formation : 

1. Vidéos educatives  
2. Do and Don't's à 
faire / ne pas faire  
3. Téléchargement 
des présentations / 

conférences 

Mesures preventives : 
Prévention des situations à risque 

Traitement médicamenteux 
Celiprolol en 1° intention 

Autres traitements en fonction de la situation du 
patient 

Aide psycho-sociale: 
Soutien psychologique 

Assistante sociale 

Document de suivi : 
Passeport papier 

Passeport électronique  
Application mobile 

Protocoles de recherche : 
Sensibiliser les patients à la possibilité 

de participer  
- registres, biomarqueurs, essais 

thérapeutiques 
- Application mobile 

Da considerare come studio internazionale ERN 

https://vascern.eu/


About VASCERN 

 

VASCERN, le Réseau européen de Référence sur les maladies vasculaires rares avec atteinte multisystémique, 
rassemble les meilleurs experts en Europe afin de fournir des soins de santé transfrontaliers accessibles aux 

patients atteints de maladies vasculaires rares (environ 1,3 million concernés). Il s'agit notamment de maladies 
artérielles (affectant l'aorte aux petites artères), d'anomalies artério-veineuses, de malformations veineuses et 

de maladies lymphatiques. 

VASCERN compte 30 prestataires de soins de santé (centres d'experts/unités spécialisées d'hôpitaux 
européens) dans 11 États membres de l'Union européenne, et de nombreuses organisations de patients de toute 

l'Europe. Le réseau est coordonné à Paris. 

Grâce à nos 5 groupes de travail sur les maladies rares ainsi qu'à plusieurs groupes de travail thématiques et au 
groupe des associations de patients (ePAG - European Patient Advocacy Group), nous visons à améliorer les 

soins, promouvoir les meilleures pratiques et recommandations, renforcer la recherche, autonomiser les 
patients, former les professionnels de santé et réaliser le plein potentiel de la coopération européenne pour les 

soins spécialisés en exploitant les dernières innovations dans les sciences et technologies médicales. 

Pour plus d'informations, consultez le site : https://vascern.eu 

 

                                                          Suivez-nous sur                                 
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https://vascern.eu/
https://twitter.com/vascern
https://www.facebook.com/vascern.eu/
https://www.youtube.com/channel/UC1sI4_jnqiaLhjNhktiN7ZA
https://www.linkedin.com/company/vascern/

