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Bactériologie-Virologie

Anatomie Pathologique
Biostatistiques et Informatique Médicale
Nutrition

Médecine Interne

Anatomie

Immunologie

Urologie

Chirurgie Orthopédique
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Hépato-Gastro-Entérologie
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Neurologie
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Immunologie

Epidémiologie

Génétique

Nutrition

Parasitologie
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Pharmacologie

Physiologie

Hématologie

Bactériologie Virologie Hygiéne
Bactériologie Virologie Hygiéne
Physiologie

Néphrologie

Parasitologie

Biophysique

Biochimie

Biochimie et biologie moléculaire
Biochimie

Biophysique

Parasitologie et mycologie
Biologie cellulaire

Chirurgie générale
Pharmacologie

Anatomie Pathologique
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Bactériologie-virologie
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Biologie Cellulaire

Physiologie
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Anatomie et cytologie pathologiques
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Médecine Légale
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Medecine du travail
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Bactériologie Virologie Hygiéne
Anatomie Pathologique
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SERMENT D'HIPPOCRATE

Je promets et je jure d’étre fidele aux lois de I'honneur et de la probité, dans I'exercice de la
Médecine.

Je respecterai toutes les personnes, leur autonomie et leur volonté, sans aucune

discrimination selon leur état ou leurs convictions.

J'interviendrai pour les protéger si elles sont affaiblies, vulnérables ou menacées dans leur
intégrité ou leur dignité. Méme sous la contrainte, je ne ferai pas usage de mes connaissances

contre les lois de 'lhumanité.

Jinformerai les patients des décisions envisageées, de leurs raisons et de leurs conséquences.
Je ne tromperai jamais leur confiance et n’exploiterai pas le pouvoir hérité des circonstances

pour forcer les consciences.

Je donnerai mes soins a 'indigent et a quiconque me les demandera. Je ne me laisserai pas

influencer par la soif du gain ou la recherche de la gloire.

Admise dans lintimité des personnes, je tairai les secrets qui me seront confiés. Recue a
l'intérieur des maisons, je respecterai les secrets des foyers et ma conduite ne servira pas a

corrompre les mceurs.

Je ferai tout pour soulager les souffrances. Je ne prolongerai pas abusivement les agonies. Je
ne provoquerai jamais la mort délibérément.

Je préserverai l'indépendance nécessaire a I'accomplissement de ma mission. Je

n’'entreprendrai rien qui dépasse mes compétences. Je les entretiendrai et les perfectionnerai

pour assurer au mieux les services qui me seront demandés.

Que les hommes et mes confréres m’accordent leur estime si je suis fidele & mes promesses ;

gue je sois déshonorée et méprisée si j'y manque.
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INTRODUCTION

Selon la classification anatomopathologique de 2012 de I'Organisation Mondiale de la Santé
(OMS), la tumeur desmoide ou fibromatose profonde est une Iésion fibreuse bénigne des
tissus mous décrite comme d’agressivité intermédiaire (car potentiellement localement
agressive) de la sous-catégorie tleseurs fibroblastiques/ tumeurs myofibroblastiques [1]. Il
s’agit d’'une tumeur mésenchymateuse rare, se développant typiqguement de maniére
infiltrante, a fort potentiel de récidive locale, non métastasiante [2—4].

La TD a été décrite pour |& fbois en 1832 par MacFarland et nommée desmoide par Miiller

en 1838 a partir de la racine grecqueesmos » [5], signifiant ligament ou tendon, rendant
compte de I'aspect macroscopique et de la consistance de la Iésion [6,7]. D’un point de vue
histologique, la TD est constituée de cellules fusiformes monomoepib@srées et séparées

par du collagene, dont la proportion est variable [7,8]. Non entourée d’'une capsule, la tumeur
infiltre les tissus environnants notamment musculaires (ce qui constitue un important
argument diagnostic) pouvant méme envabhir les structures vasculonerveuses [9]. La biologie
moléculaire peut permettre le diagnostic de certitude de TD sporadique en mettant en
évidence une mutation du gene CTNNB1 codant pour la protéatérgine [3,10].

Les tumeurs desmoides sont 'apanage de 'adulte jeune, avec pic d’'incidence entre 25 et 35
ans [6]. Il existe 3 formes de TD [6,9,11]:

- la forme intra-abdominale (typiguement développée dans la racine du mésentere)
et classiquement associée au syndrome de Gardner [12]

- laforme « abdominale » nommée comme telle par abus de langage, car en réalité,
développée aux dépens de la paroi abdominale ; elle constitue la forme la plus
fréquente (classiquement de la jeune femme pendant ou au décours d’une
grossesse)

- la forme extra-abdominale, siégeant préférentiellement au niveau du squelette
appendiculaire , profonde (définie comme sous fasciale, c’est a dire non sous
cutanée, souvent musculoaponévrotique) ou superficielle (sous cutanée), dont la
tumeur desmoide mammaire (TDM) est un sous type. Entre 5 et 15% des cas, les
tumeurs desmoides extra-abdominales seraient multifocales [9].

Cliniguement, la tumeur desmoide apparait le plus souvent sous la forme d’'une masse et peut

étre responsable de douleurs, de limitations des amplitudes articulaires, de compressions
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vasculo-nerveuses voire de décés (pour les formes intra-abdominales essentiellement) [13].
Son évolution spontanée est variable et imprévisible : Environ 30% des tumeurs restent
stables, 30% progressent et 30% diminuent voire disparaissent [9,14-17].

Limagerie, qui doit étre adaptée a la topographie de la lésion, rend compte de la macroscopie
de la TD et retrouve le plus souvent des images en faveur d’une tumeur maligne avec un
signal hétérogene, des limites irréguliéres et une infiltration des structures de voisinage.
Certains signes peuvent étre tres évocateurs de tumeur desmoide, notamment en IRM pour la
forme extra-abdominale : une masse intermusculaire hétérogéne avec des bandes en
hyposignal sur toutes les séquences (tissus fibreux correspondant au collagéne
macroscopique) présentant une extension linéaire le long des fascias (« fascial tail sign » des
anglo-saxons que I'on pourrait traduire par queue de comete en francgais par analogie avec le
meéningiome) doit faire évoquer ce diagnostic [6,9,18,19]. Cependant, 'imagerie ne permet

pas le diagnostic de certitude, qui doit étre fait histologiquement par biopsie guidée par
'imagerie (le plus souvent sous échographie).

La majorité des publications sur I'imagerie des tumeurs desmoides concernent les
localisations abdominales, ou, lorsqu’elles sont extra-abdominales, les localisations
profondes. Les données d'imagerie sur les tumeurs desmoides mammaires sont beaucoup plus
rares. Les TDM n’ont pas été décrites de maniére exhaustive, et les descriptions, parfois
confuses mélangeant tumeurs mammaires et tumeurs pariétales, sont souvent limitées a des
«case reporte. Le but de notre étude est de décrire leurs caractéristiques et spécificités
radiosénologiques, ce, notamment en mammographie, tomosynthéese, échographie et IRM
mammaires afin de faire connaitre aux radiosénologues cette entité dont la prise en charge
differe souvent de celle des tumeurs mammaires malignes dont elle constitue le principal

diagnostic différentiel en imagerie.

I. Revue de la littérature des tumeurs desmoides mammaires

1) Contexte bibliographique et historique

Du fait de sa faible incidence et de sa faible prévalence, il existe peu de publications portant
sur les tumeurs desmoides mammaires et encore moins s’intéressant a leurs caractéristiques
radiologiques. La premiere description de la localisation mammaire répertoriée dans PubMed
date de 1976 ou Kalisher la décrit comme une tumeur desmoide extra abdominale [20]. Il est
intéressant de noter que cet article esf article publié dans lequel est fourni une description

roentgenographique, comprendre radiographique, de la tumeur desmoide mammaire.
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En juillet 2018, PubMed recensait 127 articles dont le titre possédait les mots clés = breast

et « fibromatosis> et 56 avec les mots clédreast» et «desmoid tumow, principalement

des « case reports » et des revues de la littérature contre 3891 articles pour les mots clés
«desmoid » ou fibromatosis». Peu de ces articles s’intéressaient aux caractéristiques
radiologiques de ces tumeurs. Il s'agissait le plus souvent d'articles rapportant la description
d'un ou plusieurs cas. La plus grande étude portant sur les tumeurs desmoides mammaires
date de 2008 et est attribuée a Neumaal §1]. Cette étude américaine monocentrique sur

25 ans recensait 32 tumeurs desmoides mammaires dont 2 s’inscrivaient dans le cadre d’'un
polypose adénomateuse familiale (PAF). Seize patients avaient bénéficié d'une

mammographie, 9 d’'une échographie mammaire et 8 d’'une IRM mammaire.

Il est important de noter que les études publiées portant sur les tumeurs desmoides

mammaires sont toutes monocentriques.

2) Epidémiologie des tumeurs desmoides mammaires

La tumeur desmoide mammaire, également appelée la fiboromatose mammaire, est une entité
extrémement rare du fait de sa faible prévalence [6,22]. Elle concerne moins de 0.2% a moins
de 0.3% des tumeurs du sein [8,21,23]. La localisation mammaire est une localisation
exceptionnelle des tumeurs desmoides [21,24], elles-mémes de faible incidence (2 a 4
personnes atteintes pour un million de personne par an) [25,26]. En France, l'incidence des
TDM est estimée au maximum a 20 personnes par an [16]

Du point de vue démographique, la tumeur desmoide mammaire differe peu des autres
tumeurs desmoides touchant principalement les jeunes adultes, avec un pic d’incidence un peu
plus étendu, entre 25-45 ans [2,27], et touchant préférentiellement les femmes en période
d’activité génitale. Elle est rarement observée chez 'homme [28].

Entre 2010 et 2013, une étude prospective a partir de la base nationale francaise « rreps.org »
a permis de recenser 871 nouveaux cas de tumeurs desmoides en France [14]. Parmi elles,
30.1% atteignaient la paroi abdominale, 21.8% étaient intra-abdominales, 13.4% atteignaient

la paroi thoracique, 3.8% les épaules et seulement 3.1% étaient mammaires confirmant ainsi

le caractere exceptionnel de 'atteinte mammaire y compris dans la sous-catégorie de I'atteinte
extra-abdominale [14]. Parmi les atteintes extra-abdominales, on oppose communément la
localisation mammaire, dont I'épicentre est situé au sein du parenchyme mammaire lui-méme
ou dans la graisse sous cutanée mammaire [21], a la localisation pariétale thoracique dont
I'épicentre est la paroi (muscles pectoraux ou intercostaux ; figure 1) [14]. Par conséquent,
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une TD se développant sur le lit opératoire d’'une mastectomie est une TD thoracique par
définition [29]. Cette définition est évoquée dans la littérature notamment en 1998 avec la
publication de Magro et Mesiti rapportant un cas de TDM associée a une seconde TD
développée aux dépens du fascia superficialis du muscle grand pectoral homolatéral [30].
Cependant cette regle sémantique n’est pas appliquée par tous les auteurs [31]. Pour exemple
Jung etal, incluaient en 2010 dans la catégorie des tumeurs desmoides mammaires celles
développées a partir du muscle pectoral [32] . Dans notre étude, nous avons volontairement
exclu les tumeurs desmoides développées aux dépens du muscle grand pectoral mais avons
conservé celles développées aux dépens du parenchyme mammaire et/ou de la graisse sous
cutanée mammaire présentant une extension au fascia du muscle grand pectoral, c’est-a-dire
dont I'épicentre se situe en avant fhscia superficialis Cette regle avait également été

appliguée par Wargotz et ah 1987 sur une cohorte rétrospective de 28 patients [33].
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Figure 1 : Anatomie de la glande mammaire, coupe sagittale
Dans cette étude, sont considérées comme tumeurs desmoides mammaires les tumeurs don
I'épicentre se situe en avant du fascia superficialis

[I. Etiopathogénie

Plusieurs hypotheses sont évoquées pour expliquer I'étiopathogénie des tumeurs desmoides

mammaires. Elles pourraient résulter de la somme de trois facteurs [7,34]:

- une initiation de la prolifération cellulaire, suite a la libération de facteurs de
croissance notamment en post traumatique ou au décours d'une intervention

chirurgicale de la région dans laquelle se développe la tumeur. Ce facteur de risque est
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frequemment retrouvé dans les antécédents des patients (chirurgies plastiques ou
reconstructrices mammaires) [21]. Certains auteurs évoquent une possible association,
outre celle liée a I'acte chirurgical lui-méme, entre les prothéses mammaires siliconées
et le développement de TDM. En effet, ces derniéres sont souvent développées aux
dépens de la capsule péri-prothétique [7,21]. Cependant, la récente revue de la
littérature de Tzur et al’a pas permis de retrouver une association statistiquement
significative entre protheses siliconées et TDM [35].

un effet promoteur des stéroides sexuels. Les tumeurs desmoides surviennent
préférentiellement chez les patientes multipares, au cours de la grossesse (risque
augmenté de 40 a 50% [17]), dans un contexte d’hyperoestrogénie ou lors de la prise
d'une contraception orale [7,25]. De plus, des récepteurs aux oestrogéenes ont souvent
été mis en évidence sur ces lIésions [7,18,25] et des réponses aux anti-oestrogenes ont
été observées sur les tumeurs desmoides toutes localisations confondues [7].
Cependant il existe des données contradictoires a ce sujet concernant la localisation
mammaire [36]. Bien que cette tumeur concerne principalement la femme en age de
procréer, Rasbridge at montraient des 1993, la présence de faibles concentrations de
récepteurs hormonaux dans 6 cas de TDM étudiées [37]. En 2000, I'étude
anatomopathologique de Devouassoux-Shisheborarcenéimait ces propos en
montrant I'absence de récepteurs hormonaux chez 32 des 33 TDM étudiées et une
faible expression chez la338]. Méme si en 2006, Deyrup etrabntraient la

présence de récepteurs aux oestrogenes dans les 40 tumeurs desmoides extra
abdominales étudiées, aucune de ces tumeurs desmoides n’était décrite comme
développée aux dépens des seins alors que quelques-unes étaient développées aux
dépens de la paroi thoracique [39]. Malheureusement, aucune définition de la tumeur
desmoide pariétale thoracique n’est donnée dans cet article. Cependant, il est
intéressant de noter qu’en 2012, Plaza edpportaient une réponse thérapeutique aux
traitements antihormonaux chez une patiente atteinte de TDM dont I'histologie était
négative pour les récepteurs hormonaux, mais s’agissait-il vraiment d’'une réponse

thérapeutique ou simplement de I'’évolution naturelle de cette TDM [40] ?

un terrain génétique particulier marqué par un trouble de la régulation de la
croissance fibroblastique. Deux grands cadres génétiques sont observés pour les
tumeurs desmoides de maniere générale mais ne ressortent pas particulierement dans

la localisation intra-mammaire :
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0 une augmentation significative de malformations osseuses mineu e
rapport a la population générale (amincissement cortical, exostoses, géeodes,
surdensités au niveau des féemurs et des mandibules, ostéomes mandibulaires,
sacralisation de la cinquieme lombaire) dans les familles dans lesquelles 2
membres au®ldegré sont atteints de tumeurs desmoides. Il s'agirait d'un trait
autosomique dominant a pénétrance variable décrit pofifdéspar Reitamo
et al en 1982 [7,25].

o le syndrome de Gardner(fibromatose, polypose rectocolique familiale,
ostéomes, kystes épidermiques ou sébaces ) dans le cadre de la polypose
adénomateuse familiale (PAF). Cette maladie génétique a un mode de
transmission autosomique dominant a pénétrance incompléete (90%) et est lié a
une mutation du gene APC [41]. Une mutation du gene APC est classiquement
retrouvée pour les tumeurs desmoides intra-abdominales et de facon plus
anecdotique pour les localisations mammaires. Sur 32 TDM, seuls 2 patients
étaient atteints de PAF dans la cohorte rétrospective de Neumasne2@08
[21]. On notera que les tumeurs présentant une mutation du gene APC ne

présentent pas de mutation du gene CTNNBL1.

1. Présentation clinique

Cliniguement l'aspect de la tumeur desmoide mammaire est généralement celui d'un nodule
dur, mal délimité aux contours irréguliers, de taille variable (1-10 cm) généralement indolore,

a croissance rapide. Elle est décrite dans certaines revues de la littérature, comme touchant
préférentiellement la région rétro-aréolaire du sein droit, et étant parfois accompagnée d'un
ecoulement mamelonnaire, exceptionnellement par une rétraction cutanée [3,7].

L’atteinte bilatérale est tres rare et observée dans moins de 4% des cas [32]. Le premier cas
publié de TDM bilatérale date de 1985 [42]. Depuis, Wongmaneerualgrapportaient en

2016 que seuls 10 cas de TDM bilatérale avaient été décrits dans la littérature [3].

La tumeur desmoide, toutes localisations confondues, aurait une présentation un peu
différente en fonction de l'dge, apparaissant plus infiltrante avant 20 ans (63%) et plus
nodulaire chez les adultes plus agés (81%) [27]. La présentation infiltrative serait plus
agressive et associée a un taux de récurrence a 18 mois supérieur a la présentation nodulaire

(73% versus 51%) [27]. Cependant, la localisation mammaire semble avoir un taux de
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récidive inférieur aux autres localisations, estimé entre 21 et 27%, mais ces chiffres n’ont pas

été actualisés [7,28].

IV. Imagerie

Du fait de leur localisation intra-mammaire, le bilan d’imagerie initialement réalisé comprend

le couple mammographie - échographie mammaire bilatérales (comme pour I'exploration de
tout nodule mammaire) pouvant étre complété par une IRM mammaire bilatérale. Les tumeurs
desmoides mammaires ont, comme dans les autres localisations des tumeurs desmoides, une
présentation souvent inquiétante [8] et peuvent mimer un cancer [7,3Z,di3itre

diagnostics différentiels). Leurs caractéristiques radiologiques, ici sous mentionnés, sont
variables selon les études, en raison principalement du faible nombre de patients inclus et du

faible nombre d’études qui y sont consacrées.

1) La mammographie

Selon Neuman et al, la TDM ne serait détectée que dans 37.5 % des cas en mammographie
(n=16) [21]. Cette faible rentabilité de la mammographie dans I'exploration radiosénologique
de la TDM avait déja été évoquée en 1997 par Corbisier et al [7] et est reprise dans un des
ouvrages de référence francais sur les affections rares du sein [44]. Lorsque la lésion est
radiovisible, la mammographie permet d’identifier une masse suspecte de forme irréguliere,
de contours indistincts ou spiculés classée alors ACR 5 (American College of Radiology 5 ;
valeur prédictive positive (VPP) de cancer > 95% ; figure 2) [3,7,8].

Figure 2 : Mammographies analogiques de face (CC) et oblique externe (OBL) du sein droit
de la patiente numéro 16, incluse dans I'étude, atteinte d’'une tumeur desmoide mammaire
classée ACR5 mammographique initialement : masse de forte densité, de forme irréguliere, de
contours spiculés, sans micro ou macrocalcifications ass
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Parfois, la TDM se révele sous la forme d’'une asymétrie de densité a limites convexes,
classée ACR 4 (VPP de cancer comprise entre 2 et 95%) [8,10,21,34,45,46]. Tres rarement
des microcalcifications peuvent étre associées a la masse ou a I'asymétrie de densité [7]

2) Léchographie mammaire

Les images sont le plus souvent suspectes, mais les aspects décrits sont variables.

L'examen échographique révele une masse d’échostructure irréguliere, le plus souvent
hypoéchogene, parfois décrite comme hyperéchogéne, de contours classiquement irréguliers
(figure 3) [32], parfois lisses [3], associée le plus souvent & une modification des échos
postérieurs (figure 3) [3,8,10,47], mais pas toujours [44]. L'orientation de son grand axe a été
peu décrite dans la littérature, cependant Saleahétoquaient en 2011 un grand axe

horizontal [44]. Une extension vers les muscles intercostaux ou pectoraux est parfois
retrouvée, en faveur du caractere agressif local , évocatrice de TDM, mais non discriminante

par rapport a son diagnostic différentiel principal qu’est le cancer du sein [3].

Les caractéristiqgues échographiques sont certes variables et aspécifiques, cependant I'intérét
principal de I'échographie est de permettre de guider la biopsie ciblée qui est indispensable

pour affirmer le diagnostic.

SEIN D 13 CM 1H]

Figure 3 : Echographie mammaire du sein droit de la patiente numéro 16, incluse dans
'étude, atteinte d’'une tumeur desmoide mammaire classée ACR5 échographique
initialement : masse située sur le rayon de 1 heure a 13 cm du mamelon hypoéchogene de forme
irréguliére, de contours spiculés, avec atténuation postérieure des échos, d’orientation non
paralléle a la pea
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3) LIRM mammaire

L'IRM mammaire est devenue I'examen de référence. Elle permet de réaliser un bilan
d'extension locorégional initial exhaustif, complétant le bilan radiosénologique classique qui
comprend mammaographie et échographie mammaire bilatérales. En effet, les TDM peuvent

ne pas étre décelées sur une de ces modalités d'imagerie car la TDM peut étre soit hors-champ
(mammographie) soit parce qu’elle peut avoir une densité proche de celle du tissu mou
environnant (échographie > mammographie) [3]. De plus, 'IRM mammaire est 'examen
permettant le mieux de juger de I'atteinte par contiguité du muscle grand pectoral et de la

paroi [4,44], bien que la résolution spatiale de I'lRM soit jugée par Milosceraine

pouvant étre insuffisante par rapport a 'échographie pour détecter de fines extensions ou
spicules, fait qui s’expligue vraisemblablement par les caractéristiques de leur étude, a savoir,

ne portant que sur les tumeurs desmoides superficielles sous cutanées [6].

L'IRM mammaire permet le suivi des TDM non opérées car peu évolutives incluses dans le
cadre du protocole « Watch and Wait » (surveillance active en francais) recommandeé par le
consensus européen de prise en charge des tumeurs desmoides de 2017 [17]. Elle permet aussi
le suivi de celles pour lesquelles un traitement médical systémique a été préféré en permettant
alors d’évaluer l'efficacité thérapeutique (diminution de la taille tumorale et augmentation de
I’hyposignal en pondération T2 correspondant a la majoration du contingent fibreux) [48].
Enfin, 'IRM est 'examen de référence dans le suivi des tumeurs pour lesquelles la prise en
charge chirurgicale initiale a été incomplete, ie avec des marges R1 (microscopiquement
envahies) ou R2 (reliquat en place). Dans ces situations, elle permet de rechercher des signes
de récidive dans le premier cas (apparition d’une prise de contraste nodulaire sur les
séquences injectées permettant de différencier la récidive locale de la cicatrice et /ou fibrose

post chirurgicale) ou de poursuite évolutive dans le second cas [48].

Comme pour la mammographie et I'échographie, la description des caractéristiqgues IRM des
tumeurs desmoides extra abdominales est tres souvent en faveur d’une tumeur agressive de
présentation variable dont certains aspects seraient plus spécifiques [49]. La littérature reste
pauvre pour la localisation mammaire. Outre les études de cas, la plus grande étude
radiologique de cohorte rétrospective de TDM n’a pu étudier que 8 IRM mammaires pour 32
patients inclus [21].

Les contours de la masse sont le plus souvent, mal limités, voire spiculés. Cette
caractéristique, assez discriminante pour les localisations extra abdominales des membres par

rapport aux sarcomes (dont les contours sont classiquement bien limités), I'est beaucoup
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moins en intra-mammaire, le cancer du sein présentant classiquement ce type de contours
[3,7,10]. Les spicules peuvent atteindre la peau, le muscle grand pectoral (figure 4) ou la paroi
thoracique. Cependant, contrairement aux autres tumeurs desmoides extra abdominales dont
certains spicules forment le « fascial tsigjn» le long du fascia musculaire adjacent, nous
n'avons pas trouve de référence a ce signe dans la littérature des TDM. A noter également que

parfois, les contours des TDM sont bien limités comme rapporté par Gerge}dgit al

Le signal en séquence T2 des tumeurs desmoides est variable, retrouvant des zones riches en
collagene (donc en hyposignal T2) en quantité variable dépendant du degré de maturation de
la lésion : les Iésions en hyposignal T2 majoritaire sont supposées anciennes, trés fibreuses et
peu cellulaires alors que celles en hypersignal T2 sont supposées jeunes et tres cellulaires
[6,9,18,19]. Pour la forme extra-abdominale classique (profonde, sous fasciale), on rappelle
gu’une masse intermusculaire hétérogéne avec des bandes en hyposignal sur toutes les
séquences (tissus fibreux correspondant au collagene macroscopique) présentant une
extension linéaire le long des fasciaggscial tail sign » des anglo-saxons) doit faire évoquer

le diagnostic. Ceci est exact pour la plupart des TD extra abdominales, dont celles de la paroi
thoracique [50], mais cela n’a pas été rapporté pour les TDM possiblement a cause de
cohortes de trop petite taille. Les TDM sont néanmoins, comme les autres TD extra-
abdominales, trés hétérogenes avec des contingents fibreux et tissulaires charnus souvent

intriqués [4,10].

Leur rehaussement est également variable, fonction de I'importante de la portion fibreuse
(classiguement peu rehaussée), mais décrit comme persistant au temps tardif de la séquence
dynamique (c’est a dire sans lavage) contrairement a son principal diagnostic différentiel, le

cancer du sein pour lequel le « wash-e(tavage) est caractéristique [4,10,48,51].

On notera que le signal IRM ne permet pas de prédire I'évolution tumorale des tumeurs
desmoides dont la localisation mammaire [52]. Aucune corrélation entre la taille de la tumeur
et son signal n’a été montrée, de méme, une tumeur peut augmenter de taille sans

modification de son signal [51].
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Figure 4 : IRM mammaire du sein gauche de la patiente numéro 54, incluse dans
I'étude, atteinte d’'une tumeur desmoide mammaire classée ACR5 IRM initialement :
séquence en T1 SPAIR post injection de gadolinium montrant une masse de forme
irréguliére, de contours spiculés, a rehaussement homogéne, dont les spicules atteignent le
muscle grand pectoral et la peau (sur une autre coupe).

V. Anatomopathologie

La certitude diagnostique est anapathologique, a partir de I'analyse des prélevements
biopsiques guidés par I'imagerie (dans la majorité des cas sous échographie). En France, il
existe une relecture systématique de certaines tumeurs des tissus mous dans le cadre du réseau
« RRePS » (“Réseau de Relecture en Pathologie des Sarcomes” ;
https://rreps.sarcomabcb.org/home.htm) [14]. En effet, les sarcomes des tissus mous
correspondent a un groupe hétérogene de tumeurs rares (plus de 100 types et sous types
histologiques) dont le diagnostic histologique reste difficile pour les anatomopathologistes du
fait des ressemblances entre les différentes entités tumorales [9]. Il existe un taux de
discordances majeures (passages d’'une tumeur bénigne a une tumeur maligne et inversement)
important entre premier et deuxiéme lecteur de I'ordre de 20% [9]. Une fois le diagnostic

établi, le dossier devra étre discuté en réunion de concertation pluridisciplinaire (RCP)

spécialisée dans les tumeurs des tissus mous et de 'os afin d’optimiser la prise en charge.

Sur le plan macroscopique, la TD est une Iésion mal limitée, ferme, blanc grisatre, de taille
variable (figure 5A). L'analyse microscopique montre une prolifération de cellules fusiformes,
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fibroblastiques et myofibroblastiques, a cellularité variable avec des atypies minimes et une
faible activité mitotique, disposées en faisceaux mélés a des bandes de collagene. En
périphérie, la Iésion est mal limitée et infiltre le parenchyme mammaire sous forme de
prolongements « en doigts de gant ». Un infiltrat lymphocytaire peut s’y associer (figure 5B,
5C, 5D) [8,11]. Lanalyse immunohistochimie est positive pour I'actine muscle lisse, la
vimentine et négative pour les marqueurs épithéliaux. Les récepteurs hormonaux sont souvent

négatifs [8]

En biologie moléculaire, des anomalies de la voie de signalisatiorpeatéhine sont

recherchées systématiquement dans certains centres francais depuis quelques années [16]. |l
existe 2 grands types de mutations de genes impliqués dans cette voie de signalisation
intracellulaire qui sont recherchés sur la piece histologique. Ces mutations sont

mutuellement exclusives :

- les mutations de novo des exons 3 et 10 du gene CTNNB1, impliqué dans la voie de
signalisation Wnficaténine, présentent dans 82-85% deseurs desmoides dites
sporadiques[36,48] . Il en résulte une expression intra nucléaire et
intracytoplasmique de la protéinediénine [22]. La présence d’'une mutation
« pathogene » pose le diagnostic de TDM sporadique, mais I'absence de mutation
n’exclut pas le diagnostic [22]. Le diagnostic de TDM sera alors d’'un diagnostic
d’élimination pour lequel la concertation pluridisciplinaire entre le clinicien, le
radiologue et I'anatomopathologiste sera alors essentielle permettant de considérer ou
non la Iésion comme une tumeur desmoide mammaire. En cas de TDM vraisemblable,
le patient pourra bénéficier du protocole de surveillance active « Watch and Wait ». A
défaut, le patient bénéficiera d’'une exérese chirurgicale, diagnostique plus ou moins
compléte. Si la Iésion de la piece opératoire se révele étre une TDM alors la chirurgie

réalisée sera un facteur de récidive local a lui seul. [7]

- Les mutations du gene APCresponsables des tumeurs desmoides hérédita{B%
des tumeurs desmoides mammaires [48]) préecédemment évoquées dans le cadre du
syndrome de Gardner, mode d’expression clinique de la PAF [41]. Le géne APC est
impliqué dans la régulation de la voie de signalisation fgaténine [53]. Cette voie
de signalisation intracellulaire est impliquée dans l'identité, I'activation et la
différenciation des cellules souches épidermiques [54]. Il n’y a pas de mutation du

gene CTNNBL1 associée.
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Figure 5 : Aspect histologique de la fibromatose mammaire tiré de Croce at, 2009 [11]

A. Coupe large d’'une section de la pieéce de tumorectomie (piéce entiére) montrant une zone de fibrose

dense mal limitée.

B. La Iésion infiltre le tissu mammaire sous forme de prolongements « en doigts de gant » (x50) et arrive au contact
des sections chirurgicales, marquées par de I'encre de Chine noire (fleche).

C. Aspect immunohistochimique de la fibromatose. Les cellules fusiformes sont colorées en brun par I'anticorps
anti-actine muscle lisse, témoignant de leur phénotype fibroblastique et myofibroblastique (x400).

D. Aspect histologique de la fibromatose en coloration standard (hématoxyline-éosine). Les cellules fusiformes
disposées en faisceaux mélés a des bandes de collagéne ont une faible activité mitotique (la fleche indique

une mitose) (x 400).

VI. Diagnostics différentiels
1) En imagerie

1.1) Le cancer du sein.
C’est le diagnostic différentiel principal dés 1984 [55], d’autant gqu'il est beaucoup plus

fréequent que la TDM. De nos jours, I'imagerie moderne en coupes fines telle que I'IRM ou la
tomosynthése ne permet toujours pas de différentier de facon certaine la tumeur desmoide
mammaire du cancer du sein, c’est pourquoi les TDM sont souvent classées ACR 4 [44] voire
ACR5 en cas de contours spiculés quelle que soit la technique d’'imagerie [3,8]. En cas
d’extension au muscle grand pectoral, la TDM peut méme fortement évoquer un cancer du
sein évolué considéré comme T3 d’'aprés la classification TNM du cancer du Séufit{aB,

2016 [56]), voire T4 en cas d’extension a la paroi thoracique, mais dans ce dernier cas, il
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s’agit alors vraisemblablement plus d’'une tumeur desmoide pariétale a extension intra-
mammaire.

Le diagnostic est facilement redressé par I'analyse histologique du fragment biopsié, les
cancers du sein étant des carcinomes alors que les tumeurs desmoides sont des tumeurs
mésenchymateuses. Par ailleurs, la population touchée par le cancer du sein est également
classiqguement plus agée bien que les bornes des limites d’age de diagnostic entre ces 2

tumeurs se chevauchent.

1.2) Tumeur bénigne du sein, type fibroadénome.
Beaucoup plus rarement, la Iésion peut étre bien circonscrite en échographie et alors évoquer

un fibroadénome [3,8]. Le diagnostic est facilement redressé grace a la biopsie.
1.3) Fibrosarcome de bas grade

Bien qu’évoqué dans la littérature, étant donné la rareté de ce sarcome, ce diagnostic ne

devrait pas évoqué efi ibtention en cas de tumeur mammaire [34].

2) Anatomopathologiques

Les diagnostics différentiels anatomopathologiques de la TDM le plus souvent évoqués sont :

- les Iésions de faible cellularité ta fasciite nodulaire, la nécrose graisseuse, les
cicatrices hypertrophiques, les Iésions post-traumatiques, la fibrose radique

- les lésions de forte cellularité le carcinome métaplasique a cellules fusiformes, les

tumeurs sarcomateuses, le cystosarcome phyllode [6,7,22].

La biologie moléculaire permet, dans la grande majorité des cas, de redresser le diagnostic.
Du fait de sa faible prévalence, une relecture par un médecin anatomopathologiste expert est

nécessaire ainsi que la confrontation aux données de I'imagerie en RCP spécialisée.

VIl. Prise en charge thérapeutique

La prise en charge thérapeutique se décide en RCP spécialisée dans les tumeurs des tissus
mous et de 'os. Lattitude thérapeutique actuellement validée par les experts pour les tumeurs
desmoides (toutes formes confondues) sont décrites dans 'arbre décisionnel ci-dessous

(figure 6).
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1) La surveillance active: « Watch and Wait »

En 2012, suite a I'étude de Bonvalot etlalsurveillance active, nommeée « Wait & See » a

été pour la premiere fois proposée aux patients atteints de tumeurs desmoides extra-
abdominales asymptomatiques, de localisation non a risque, dont la localisation mammaire
[57]. Cette approche a été confirmée en 2015 [58] et réactualisée en 2017 [17] lors de la
publication des recommandations européennes par le groupe Sarcome et dans le méme temps
renommeée « Watch and Wait » (figure 6). En effet, le suivi a 5 ans a montré une survie sans
progression chez plus de 50% des patients atteints de tumeurs desmoides, toutes localisations
confondues, dans plusieurs études rétrospectives [59,60]. Des régressions spontanées ont
également été observées [17]. En cas de progression, un traitement est entrepris. Deux options
sont alors discutées pour les TDM en RCP spécialisée : la chirurgie versus le traitement

médical.

Biopsie diagnostique

Approche initiale = surveillance active pendant
1-2 ans (protocole Watch & Wait)
- Examen clinique + IRM / 3mois la 1¢ année
- Examen clinique + IRM/6 mois la 2¢ année
N.B. Méme en cas de symptomes dont la douleur

Régression ou stabilité (RECIST) Progression (RECIST)
= poursuite du protocole Watch & Wait (si possible cliniquement, attendre 3 épisodes
Examen clinique + IRM /6 moisde la 2¢ a la de progression significatifs)
5¢ année - Choixdu traitement fonction de la balance
Examen clinique + IRM /an au dela bénéfice risques (morbi-mortalité du
traitement)

Chirurgie (Radiothérapie) Traitement médical

Figure 6 : Algorithme décisionnel de la prise en charge des tumeurs desmoides extra
abdominales primitives tiré de Kasper et aR017 [17].
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2) Le traitement chirurgical

Concernant le traitement chirurgical, il est important de noter que pour une TDM relevant
d’une prise en charge chirurgicale, située en avant du fascia du muscle grand pectoral (limite
anatomique postérieure du plan de mastectomie), une chirurgie de type carcinologique pour
cancer du sein pourra étre proposée par le chirurgien sénologue (zonectomie, tumorectomie,
mastectomie). Cependant, contrairement au cancer du sein, aucune procédure de ganglion
sentinelle ou de curage ganglionnaire axillaire ne sera proposée au patient, la tumeur
desmoide mammaire n’étant pas lymphophile. L'objectif est d’obtenir une chirurgie locale en
marges saines, associée a un risque de récidive plus faible selon la métaanalyse de Jansen

[61], méme si cette notion a été récemment controversée [16,62].

En cas de marges microscopiquement envahies, I'attitude a suivre n’est pas consensuelle.
Certains auteurs proposent une simple surveillance [58,62] alors que d’autres optent pour une
radiothérapie adjuvante. Ces deux options sont dans tous les cas préférées a une reprise
chirurgicale [61,63]. Par opposition, en cas de tumeur envahissant la paroi thoracique voire
avec extension endothoracique, une prise en charge chirurgicale large, de type sarcome doit
étre envisagée, laquelle sera alors beaucoup plus invasive (thoracotomie... ; figure 7), a

réaliser par un chirurgien expert (réseau GETO-GSF) [11].

Figure 7 : IRM thoracique en coupes axiales de la tumeur desmoide pariétale thoracique
envahissant le sein droit de la patiente numéro 45 non incluse dans I'étudpour cette
patiente une chirurgie type « sarcome » a été proposée
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3) Le traitement médical

Le traitement médical systémique proposé peut comporter des anti inflammatoires non
stéroidiens, voire une chimiothérapie faible dose ou pleine dose (doxorubicine liposomale
pégylée) ou encore des inhibiteurs de tyrosine kinase [17]. Une étude a rapporté la réponse au
traitement anti hormonal d’'une TDM malgreé I'absence de récepteurs hormonaux sur le
fragment biopsié [40]. Le choix du traitement médical est proposé par un oncologue spécialisé
dans les tumeurs des tissus mous et de I'os en fonction de I'age, du sexe, des antécédents du

patients et des résultats anatomopathologiques de la biopsie tumorale.

N.B. Cette introduction est en partie issue du paragraphe caractérisation radiologique des tumeurs desmoides

mammaires que nous avons écrit pour la thése du Dr DUAZO-CASSIN L68yvig
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VIIl. Obijectifs de I'étude

L'objectif principal de cette étude est d’étudier les caractéristiques radiosénologiqu
tumeurs desmoides mammaires afin de trouver des caractéristiques radiologiques
communes, idéalement non variables voire pathognomoniques de cette tumeur dan

échantillon de taille significative.

L'objectif secondaire de cette étude est de confronter les caractéristiques
radiosénologiques avec les données démographiques et anatomopathologiques, er
particulier vis-a-vis du statut ou non muté du géne CTNNBL1 pour les TDM sporadiq

bs des

S un

es.

Cette confrontation doit permettre de déterminer si I'hétérogénéité des caractéristiquies

radiosénologiques dans le groupe des tumeurs desmoides mammaires est associé¢ de

facon significative & des caractéristiques démographiques ou anatomopathologique

particuliéres.

[92)

L'objectif tertiaire de cette étude est d’évaluer s'il existe des différences de classement

ACR des tumeurs desmoides mammaires selon BI-RADS entre le radiosénologue ayant

réalisé 'examen et le radiosénologue expert et si cette difféerence de classement a yn

impact sur la prise en charge ultérieure du patient.

Les deux objectifs a termesont

- de pouvoir apporter des arguments radiologiques clairs et précis en faveur ol
défaveur du diagnostic de tumeur desmoide mammaire lors d’'une RCP, en
particulier en cas de difficultés diagnostiques anatomopathologiques, qui

surviennent notamment en cas d’absence de mutation du gene CTNNB1

- de faire connaitre aux radiosénologues et cliniciens spécialisés en sénologie

entité rare dont la prise en charge differe de celle des tumeurs mammaires

malignes dont elle constitue le principal diagnostic différentiel en imagerie

I en

cette
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MATERIEL ET METHODES

. Design de I'étude

Il s’agit d’une étude nationale multicentrique rétrospective. Le caractere rétrospectif est
justifié par la trés faible prévalence de la pathologie [21,24].
Cing centres de référence francgais dans le traitement des TDM ont été retenus :

- L'Institut Universitaire du Cancer de Toulouse (IUCT) — Oncopdle

- LInstitut Gustave Roussy (IGR) a Villejuif

- LInstitut Curie a Paris (IC)

- LInstitut Curie Saint Cloud (ICSC) a Paris

- L'Institut Bergonié a Bordeaux.

. Autorisations légales

Cette étude étant multicentrique rétrospective, des autorisations administratives ont été
demandées et obtenues selon la réglementation en vigueur. Cette étude a été menée dans le

respect de I'éthique et du secret médical.

1) Au niveau national

Cette étude fait partie d’'une étude en 3 axes portant sur les tumeurs desmoides mammaires
- L’étude radiologique, qui fait 'objet de cette these
- L’étude anatomopathologique, menée par le Docteur Marric LAE a I'Institut Curie
- L’étude clinique, objet de la thése du Docteur Ludwig DUAZO CASSIN de I'lUCT,
présentée en Avril 2018

Dans le cadre de ces 3 études, des autorisations Iégales ont été demandées au CEREES
(Comité d'Expertise pour les Recherches, les Etudes et les Evaluations dans le domaine de la
Santé) et a la CNIL (Commission Nationale de I'lnformatique et des Libertés) en mars 2018
(autorisation en cours).

Afin de mener cette étude, une demande d’autorisation a également été soumise début 2017
au groupe Sarcome France et au réseau NetSarc. Une autorisation a par la suite été accordée
au nom du Dr Bérénice BOULET.
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2) Dans chague centre

Dans chaque centre inclus dans cette étude, lors de la premiére consultation médicale, tout
patient est informé oralement par le médecin, que ses données médicales personnelles peuvent
étre utilisées a des fins de recherche sauf opposition de sa part. Pour chaque patient incluable
dans cette étude, il a été vérifié qu’'une information avait été donnée sur la possibilité que les
données personnelles du patient soient utilisées a des fins de recherche. Le plus souvent, la
mention de cette information figurait a la fin du compte rendu dé darisultation médicale

dans le centre de référence incliur chaque patient la recherche d’'une opposition a
I'utilisation des données médicales personnelles a des fins de recherche a été recherchée dans
le dossier médical. En cas d’opposition, le patient n’était pas inclus dans I'étude.

Les données médicales personnelles des patients inclus bénéficiaient d’'une anonymisation
centrale sous la forme : les 3 premieres lettres du nom de famille suivies des 2 premieres
lettres du prénom. La date de naissance n’était pas modifiée a des fins statistiques. Par la

suite, un numeéro a été donné a chaque dossier patient anonymisé a des fins pratiques.

Il. Sélection des patients

Les patients incluables dans I'étude étaient issus de 2 sources :

- 25 patients (soit 26 TDM) inclus dans I'étude anatomopathologique du Dr
Marrick LAE a I'Institut Curie et par la suite du Dr Ludwig DUAZO CASSIN. Ces
patients ont été trouvés a partir d’'une recherche par mots clés dans la base nationale
anatomopathologique du Réseau de Relecture en Pathologie des Sarcomes (RRePS).
Seuls les patients de I'étude du Dr Marrick LAE suivis dans les 5 centres de référence
inclus de notre étude étaient considérés comme incluables.

- 9 patients supplémentaires (soit 10 TDM) suivis localement dans chaque centre de
référence inclus Ces patients ont été trouvés a partir d’'une recherche dans la base
informatique des dossiers médicaux en collaboration avec les médecins du
Département d’Information Médicale (DIM) de chaque centre. Pour chaque centre, un
meédecin radiologue était responsable de cette recherche :

o Le Dr Bérénice BOULET et l'interne Morwenn LE BOULC’H pour I'lUCT
Le Dr Corine BALLAGUIER pour 'lGR
Le Dr Chloé DRATWA pour I'Institut Curie
Le Dr Michel CHEREL pour I'Institut Curie Saint Cloud
Le Dr Michele KIND pour I'Institut Bergonié

o O O O
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1) Criteres d’inclusion

- Patient étant ou ayant été suivi dans un des cing centre inclus dans I'étude

- Prélevement histologique a type de biopsie ou de piece opératoire

- Lecture ou relecture des résultats anatomopathologiques par un médecin
anatomopathologiste réferent TDM

- Dates d’inclusion : avant le 31 juin 2018, pas de borne inférieure de temps a condition
que les autres critéres soient remplis

- Premier épisode de fibromatose mammaire

- Dossier médical disponible comportant au moins un examen radiosénologique

- Dossier médical disponible comportant le compte rendu anatomopathologique

- Dossier médical disponible comportant au minimum le compte rendu de la RCP et/ou
de la consultation concernant la TDM avec le médecin oncologue ou avec le

chirurgien sénologue.

2) Critéeres de non inclusion

- Récidive de fiboromatose mammaire

- Fibromatose dont I'épicentre ne se situe pas dans le parenchyme mammaire lui-méme
ou la graisse sous cutanée mammaire [14,18]

- Absence d’'imageries pré thérapeutiques

- Examens radiosénologiques non numérises

- Opposition du patient notifiee dans le dossier médical

- Patient ne comprenant pas la langue frangaise. Dans ce cas la non opposition du
patient ne peut étre retenue

- Patient mineur ou majeur protégé au moment du diagnostic

3) Critéres d’exclusion

- Probleme d’identité patient

1. Données recueillies

A partir des dossiers médicaux des patients englobant le dossier radiosénologique, les données

ci-dessous ont été recueillies.
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1) Données démographigues recueillies :

A partir de I'étude des dossiers médicaux, les données suivantes ont été recueillies :

* Identité anonymisée » Premier épisode de fibromatose mammaire
» Centre de référence * Syndrome de Gardner

* Sexe * Mutation tumorale de CTNNB1

» Date de naissance * Mutation somatique de BRCA

» Date du diagnostic » Antécédent de néoplasie mammaire

» Atteinte uni ou bilatérale e Antécédent chirurgical mammaire

» Contexte de post partum » Antécédent de biopsie mammaire

» Contexte d'allaitement » Antécédent de choc traumatique mammaire

* Classification ACR (American College of
Radiology) de chague examen

radiosénologique

2) Données de la relecture des examens radiosénologigues recueillies

La relecture des examens radiosénologiques anonymisés a été effectuée par le Dr Bérénice
BOULET, radiosénologue référent en TDM, membre du groupe Sarcome France, praticien
hospitalier a I'lUCT.
Les modalités d’'imagerie étudiées étaient :

- la mammographie analogique ou numérique et/ou la tomosynthese

- I’échographie +/- couplée a une étude en Doppler couleur et/ou élastographie

- I'IRM mammaire avec injection de Gadolinium

Pour chague modalité d’'imagerie, I'ensemble des critéres BI-RARESifion correspondant

a chaque modalité d'imagerie ont été recherchés (annexe 1) [64]. L'utilisation du BI-RADS
est ici autorisée bien qu’il s’agisse d’'une tumeur mésenchymateuse et non d’'un carcinome
mammaire. En effet, le BI-RADS est un outil de description de ce qui est observé a I'imagerie
et non de ce qui est observé en anatomopathologie. Ce point nous a été confirmé par Mr Wil
CREECH, expert de l'unité Qualité et Sécurité de I’American College of Radiology (ACR),
contacté a partir du site internet de 'ACR en juillet 2018 (annexe 2).

De méme, le nombre de tumeurs desmoides par sein était évalué, ainsi que le volume
mammaire grace a une estimation faite a I'ceil nu selon I'échelle S (small), M (medium), L

(large), XL (extra-large) par analogie avec les tailles de I'industrie vestimentaire.
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Des critéeres additionnels ont été recherchés :

«  Mammographiques :

- incidences réalisées : face / profil / oblique externe / incidences
supplémentaires

- antériorité : oui / non

- sein : droit / gauche

- dteinte bilatérale : oui / non

- quadrant *: supéro-externe (QSE) / inféro-externe (QIE) / inféro-interne (QII) /
supéro-interne (QSI) / rétro mamelonnaire

- volume mammaire : S/M/L/ XL

- prothése mammaire : oui / non

- nombre de lésions

- taille de la lésion

- distance au mamelon

- localisation de la |ésion : tiers antérieur / tiers moyen / tiers postérieur / non
déterminé (ND)

- épicentre : peau / pectoral / paroi thoracique / glande / autre / ND

- spicules : peau / pectoral / paroi thoracique / glande / autre / non / ND

- fusiforme : oui / non / ND

- lésions associées : bénigne / maligne / non / ND

- adénomégalies : oui / non / ND

- cotation ACR par le radiosénologue expert

* pour les lésions situées a l'union entre 2 quadrants, le quadrant retenu est celui de la
projection selon le sens horaire pour le sein gauche et selon le sens anti horaire pour le sein
droit (figure 8). Ainsi une tumeur de l'union des quadrants supérieurs du sein gauche sera

projetée dans le QSE de méme pour le sein droit.

iy CIFCHIT -
| -
Q | on

Figure 8 : Méthode de projection des lésions mammaires situées a I'union entregyments
QIl : quadrant inféro-interne, QIE : quadrant inféro-externe, QSI : quadrant supéro-interne, QSE :
quadrant supéro-externe

Sen gauche




* Echographiques :
- sein : droit / gauche
- dteinte bilatérale : oui / non
- quadrant *: QSE/ QIE / QII / QSI / rétro mamelonnaire
- volume mammaire : S/M/L/ XL
- prothése mammaire : oui / non
- nombre de lésions
- taille de la lésion
- distance au mamelon
- collée au muscle pectoral : oui / non / ND
- localisation de la Iésion : tiers antérieur / tiers moyen / tiers postérieur / ND
- épicentre : peau / pectoral / paroi thoracique / glande / autre / ND
- spicules : peau / pectoral / paroi thoracique / glande / autre / non / ND
- fusiforme : oui / non / ND
- réaction stromale : oui/ non / ND
- lésions associées : bénigne / maligne / non / ND
- adénomégalies : oui / non / ND

- cotation ACR par le radiosénologue expert

*cf plus haut

* IRM (Imagerie par Résonnance Magnétique):
- sein: droit / gauche
- dteinte bilatérale : oui / non
- quadrant *: QSE/ QIE / QII / QSI / rétro mamelonnaire
- localisation au sillon sous mammaire : oui / non / ND
- volume mammaire : S/M/L/ XL
- prothése mammaire : oui / non
- nombres de lésions
- taille de la lésion / ND
- distance au muscle pectoral / ND
- attraction du muscle pectoral : oui/ non / ND
- collée au muscle pectoral : oui / non / ND

- «fascial tail sign » (signe de la comeéte): oui/ non / ND
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- localisation de la |ésion : tiers antérieur / tiers moyen / tiers postérieur / ND

- épicentre : peau / pectoral / paroi thoracique / glande / autre / ND

- spicules : peau / pectoral / paroi thoracique / glande / autre / non / ND

- fusiforme : oui / non / ND

- nodulaire / infiltrante

- |lésion associée : bénigne / maligne / non / ND

- adénomégalies : oui/ non / ND

- homogénéité du signal en séquence T1 (par défaut séquence T1 avec saturation
de la graisse (Fat Sat)) : homogene / hétérogéne / ND

- intensité du signal en séquence T1 (a défaut séquence T1 Fat Sat) : iso / hypo /
hyperintense / ND

- homogeénéité du signal en séquence T2 (a défaut sequence T2 avec suppression
du signal de la graisse (STIR) ou a défaut T2 Fat Sat) : homogéne / hétérogene
/ ND

- intensité du signal en séquence T2 par rapport aux muscles (a défaut séquence
T2 STIR ou a défaut T2 Fat Sat) : iso / hypo / hyperintense / ND

- présence de graisse intratumorale : oui / non / ND

- homogénéité du rehaussement tardif (par opposition a celui du BI-RADS qui
est précoce) : homogene / hétérogéne / en anneau / des septas

- cotation ACR par le radiosénologue expert

*cf plus haut

A noter, les courbes de rehaussement n'ont pas été réalisées lors de cette étude puisque les
modeles d'IRM utilisés, le nombre de tesla, les produits de contraste n’étaient pas toujours
connus (dénomination commune internationale, dose), de méme que le poids du patient.
Certains examens radiosénologiques n’ont pas été réalisés dans les centres de référence mais
transférés lors de la suite de la prise en charge du patient en centre de référence. Si I'examen

était conforme, il n’était pas renouvelé.

44



V. Transfert des dossiers médicaux

Cette étude multicentrique était centralisée a 'lUCT. Tous les dossiers médicaux des patients
incluables y ont été transféres.

1) Dossiers d'imagerie

Le transfert des examens radiosénologiques anonymisés s’est fait par I'intermédiaire des
plateformes de transfert d'examens médicaux sécurisées NEXUS ETIAM® et
TELEMEDECINE® pour les patients suivis a I'Institut Curie et a I'Institut Gustave Roussy.

Ce transfert d'image a été supervisé par I'équipe du PACS de I'lUCT sous la supervision de
Mme Valérie CASTAIX et de Mme Josette MARTIN.

Des CD-Roms anonymisés adressés au Dr Bérénice BOULET ont été envoyés par voie
postale pour les patients suivis a I'Institut Curie Saint Cloud et I'Institut Bergonié.

L’ensemble des examens radiosénologiques ont été intégrés dans un dossier dédié a acces
restreint dans le PACS de I'lUCT qui sera supprimé a la fin de I'étude.

2) Comptes rendus médicaux

Les comptes rendus médicaux des patients ont été anonymisés puis faxés depuis chaque

centre inclu au secrétariat du Dr Bérénice BOULET a I'lUCT

V. Comparaison entre les groupes

Afin de répondre au®2objectif de ce travail, 3 analyses en sous-groupes ont été effectuées
avec les populations suivantes :
- Patients porteurs d’'une TDM CTNNB1 mutée versus non mutée
= Apres exclusion des patients pour lesquels la recherche d’une mutation
du gene CTNNBL1 n’avait pas été effectuée ou n’avait pas été portée a
notre connaissance, et apres exclusion de la patiente porteuse d’'une
mutation du géne CTNNBL1 de signification indéterminée (mutation
hors « hot spot » : site d'une molécule d’acide désoxyribonucléique
(ADN) ou la fréquence des mutations est beaucoup plus élevée que

celle des autres sites).

45



- Patients avec antécédents chirurgicaux versus sans antécédents chirurgicaux
mammaires homolatéraux a la TDM
= Aprés exclusion des patients pour lesquels les antécédents chirurgicaux
n’étaient pas connus et aprés exclusion de la patiente sans antécédent
chirurgical mammaire ayant un antécédent de biopsie mammaire
homolatéral.
- Patientes de 30 ans ou moins versus les patientes de plus de 30 ans

VI. Statistiques

L'étude statistiqgue a été réalisée en collaboration étroite avec des membres de I'équipe de
biostatisticiens de I''UCT-Oncopodle de Toulouse : Mme Amélie LUSQUE et Mme Mélanie
LONGUE avec le concours de Mr Thomas FILLERON.

Les données médicales anonymisées ont été recueillies a I'aide du logiciel ACCESS® de
Microsoft Office®.

Les analyses statistiques ont été réalisées avec le logiciel STATA 13 ®

Les variables qualitatives ont été décrites par le nombre et le pourcentage de chaque modalité
de la variable et le nombre de données manquantes. Les données continues ont été décrites par
la médiane, le minimum, le maximum et le nombre de données manquantes.

Les comparaisons entre les groupes ont été réalisées par le test du Chi-2 ou le test exact de
Fisher pour les variables qualitatives et par le test de Kruskal Wallis pour les variables
continues.

Le taux de discordance de I'ACR (initial vs relecture) a été présenté sous forme de nombre,
pourcentage selon une distribution binomiale exacte.

Tous les tests statistiques étaient bilatéraux et le seuil de significativité a été fixé a 5%.
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RESULTATS

|.  Objectif principal : caractérisation radiologique des
tumeurs desmoides mammaires

1) Population

Cinquante-deux patients étaient incluables dans cette étude a partir des cing centres de
référence inclus en France. Deux patients étaient atteints de tumeurs desmoides mammaires

bilatérales portant a 54 le nombre de TDM incluables.

A) Patients inclus, non inclus, exclus

L’étude de leurs dossiers sénologiques a permis d’inclure dans I'étude 34 patients dont les 2
patientes atteints de TDM bilatérales portant le nombre de tumeurs incluses a 36.

Seize patients répondaient aux critéres de non inclusion, principalement parce qu’ils étaient
atteints d’'une tumeur desmoide thoracique (7 patients), d’une récidive tumorale desmoide (2
patients), en raison de l'absence d’imagerie (2 patients), de l'absence dimagerie pré
thérapeutique (2 patients), du manque de renseignements cliniques (2 patients ; figure 9).

Patients incluables = 52, soit

54 tumeurs desmoides
mammaires

g Patients non inclus (16):
- Tumeur desmoide thoracique (7)
Récidive (2)
Imagerie post thérapeutique (2)
Pas d’imagerie (2)
Manque de renseignements cliniques
(2)
- Tumeur desmoide sur lambeau
pectoral (chirurgie ORL; 1)

e Patients exclus (2)
- Problémes d’identité patient (2)

Patients inclus = 34,

soit 36 tumeurs desmoides
mammaires (66,7%)

Figure 9 : Flow chart des patients inclus dans I'étude.
ORL : oto-rhino-laryngé
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Deux patients ont été exclus suite a un probleme d’identité. Les caractéristiques de la

population incluse et de la population des patients non inclus et exclus de I'étude ont été

comparées dans le tableau I.

Tableau | : Tableau comparatif des tumeurs desmoides mammaires incluses et sorties de

I'étude (non incluses et exclues)

Caractéristiques démographiques Inclus Non inclus et p
(n=36) exclus (n=18)
Age au diagnostic (années ; n=54) 0.95
Médian (écart) 46.0 (18.077.0) 45.5(15.0-61.0)
Sexe (h=54) 1.00
Masculin 3 (8.3%) 2 (11.1%)
Féminin 33 (91.7%) 16 (88.9%)
Coté (n=54) 0.68
Sein droit 18 (50.0%) 7 (43.8%)
Sein gauche 18 (50.0%) 9 (56.2%)
Donnée manquante (pas d'imagerie) 2
Atteinte bilatérale (n=54) 0.29
Non 32 (88.9%) 18 (100.0%)
Oui * 4 (11.1%) 0 (0.0%)
Institut (n=54) 0.05
Bergonié 0 (0.0%) 2 (11.1%)
Curie 8 (22.2%) 2 (11.1%)
Curie Saint Cloud 6 (16.7%) 0 (0.0%)
Institut Gustave Roussy 15 (41.7%) 7 (38.9%)
Institut Universitaire du Cancer de Toulouse 7 (19.4%) 7 (38.9%)
CTNNB1 muté (n=54) 0.78
Mutation fréquente 20 (69.0%) 10 (83.3%)
Mutation rare 1 (3.4%) 0 (0.0%)
Pas de mutation 8 (27.6%) 2 (16.7%)
Donnée manquante 7 6
Diagnostic d'élimination (n=54) 1.00
Non 30 (83.3%) 10 (83.3%)
Oui 6 (16.7%) 2 (16.7%)
Donnée manquante 0 6
Antécédent interventionnel homolatéral (n=54) ** <0.05
Non 26 (74.3%) 6 (37.5%)
Oui 9 (25.7%) 10 (62.5%)
Donnée manquante 1 2

*Atteinte bilatérale = 2 patients : chaque tumeur desmoide a été comptée séparément portant a 4 le nombre de
tumeurs avec atteinte controlatérale ;.**Antécédent interventionnel homolatéral = antécédent chirurgical ou de
biopsie mammaire homolatéral a la tumeur desmoide mammaire
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Il N’y avait pas de différence significativepour les criteresl’age, de sexe, de sein atteint,

du statut vis-a-vis de lenutation de CTNNB1 (p=0.78) et dd’antécédent de cancer du

sein entre ces 2 populations. Aucun patient n’était atteint du syndrome de Gardner.

Il existe cependant urdgifférence significative (p=0.01) entre ces 2 populations concernant
'antécédent interventionnel homolatéralcomprenant la chirurgie mammaire avec 62.5%
d’antécédent chirurgical mammaire dans la population des patients non inclus + exclus versus
22.9% pour la population des patients inclus, et lI'antécédent biopsique (2.1% dans la
population des patients inclus contre 0.0% ; tableau Ill). De méme il existe une différence a la
limite de la significativité (p=0.05) concernant la répartition des patients inclus entre les
différents centres notamment du fait qu’aucun des 2 patients de I'Institut Bergonié n’ait été
inclus. Cependant en raison du nombre de variables, cette derniére analyse statistique n’est

pas tres pertinente.

B) Caractéristigues démographigues des patients inclus

L’age médian des patients inclus dans I'étude étadtcdens, le patient le plus jeune avait 18

ans et le plus agé 77 ans (tableau Il). Seuls 10 patients (29.4%) avaient entre 25 et 45 ans, et
17 (50.0%) avaient plus de 45 ans. Pour 58.3% des tumeurs, I'age des patients se situait entre
30 et 60 ans, pour 22.2% des tumeurs, les patients avaient moins de 30 ans et pour 19.4% des
tumeurs, les patients avaient plus de 60 ans.

Deux patientes étaient atteintes de tumeurs desmoides bilatéral&dles avaient 19 et 21

ans au moment du diagnostic et étaient suivies respectivement a I'UCT et a I'lCSC (tableau
).

Trois hommes ont été inclus et représentaient 8.3% de la population incluse étudiée
(tableau 11). Chez les femmes incluses, la tumeur desmoide mammaire a été découverte dans
lors du postpartum pour 2 patientes (5.5%), dont une allaitait, et dans un contexte
d’allaitement seul pour une autre patiente (2.8% ; tableau II).

Les tumeurs desmoides mammaires dans notre population incluse atteignaient autant le

sein droit que le sein gauchén=18 pour chaque coté ; tableau ).

Vingt Iésions (69.0%) possédaient une mutation fréquente du géne CTNNB1 (gene codant
pour la protéinefcaténine) et 1 une mutation rare (3.4%), t#t4% de ces lésions
présentaient une mutation.

Huit Iésions ne possédaient aucune des mutations du gene CTNNBL1 recherchées (27.6%),

6 (16.7%) n'avaient pas bénéficié de la recherche (d’'aprés les données du dossier médical) et

49



pour la derniere Iésion la biopsie ne contenait pas assez d’ADN pour permettre la recherche
de la mutation.

Le diagnostic de TDM était clairement décrit comme un diagnostic d’élimination pour 6

de ces 15 tumeursdont les 4 tumeurs desmoides bilatérales (pour 1 patiente atteinte
bilatéralement et 1 atteinte unilatéralement, les tumeurs n’étaient pas CTNNB1 mutées ; pour
lautre patiente atteinte bilatéralement et la derniére patiente atteinte unilatéralement, la
recherche de la mutation n’était pas mentionnée dans le dossier médical)

Sur ces 6 tumeurs, 5 ont bénéficié du protocole « Watch and Wait » sans chirurgie
ultérieure, et 1 a bénéficié d’'une tumorectomie confirmant le diagnostic (CTNNB1 non
déterminé).

Pour les 9 des 15 autres tumeurs, 4 des 5 tumeurs non mutées ont eu une chirurgie
diagnostique et une a été perdue de vue. Pour les 4 tumeurs a mutation non recherchée,

2 ont eu une chirurgie diagnostique alors que les 2 autres ont bénéficié de I'approche

« Watch and Wait » sans chirurgie ultérieure.

Aucun des patients ne présentait de syndrome de Gardner.

Un antécédent chirurgical mammaire homolatéral a été retrouvé chez 8 patients, soit
22.9% des patients(6 patientes avec antécédents de réduction mammaire, 2 patientes ayant
un antécédent de chirurgie pour lésion mammaire bénigne). Une patiente a été opérée d’'une
néoplasie mammaire de découverte synchrone a une TDM homolatéaalailleurs,

aucune prothese mammaire homolatérale a la tumeur desmoide n’a été retrouvéeez

les 34 patientes incluse®2our un patient, nous ne disposions pas des antécédents
chirurgicaux.

Parmi les 27 TDM pour lesquelles il n'existait pas d’antécédent chirurgical mammaire
homolatéral, pour 1 tumeur il existait un antécédent de biopsie mammaire sous IRM
homolatéral 4 ans auparavant (patiente BRCA1 mutée), portgduleentage de TDM
associées a un antécédent préalable de geste invasif mammaire homolatéral a 2517&6.
découverte de la tumeur desmoide mammaire s’inscrivait dans le cadre du dépistage de

néoplasie mammaire chez cette patiente a tres haut risque de cancer du sein (tableau II).
Les dates de diagnostic de TDM des patients inclus s’étendaient de 2004 a 2018. Les patients

inclus étaient principalement suivis a I'lGR (41.7%), devant 'lUCT (22.2%), I'Institut Curie
(19.4%) et I'Institut Curie Saint Cloud (16.7%). Aucun des 2 patients de I'Institut Bergoniée
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n'a été inclus (1 patient exclu suite a un probleme d’identité patient, 1 patient non inclu pour

mangue de renseignements cliniques ; tableau ).

Tableau Il : Tableau des antécédents des patients inclus dans I'étude

Antécédents Inclus (n=36)

- Sporadique (CTNNBL1) versus héréditaire (syndrome de Gardner)

CTNNB1 muté (n=29)
Non

Mutation fréquente
Mutation rare
Donnée manquante

Syndrome de Gardner (n=34)
Non
Donnée manquante

- Facteurs de risque connus

Antécédent de chirurgie mammaire préalable (n=35)
Non

Homolatéral a la tumeur desmoide mammaire
Donnée manquante

Si non, antécédent de biopsie mammaire (n=26)
Non
Sein gauche

Prothése en silicone homolatérale (n=35)
Non
Donnée manquante

Contexte de post-partum (n=22)
Non

Oui

Donnée manquante

Allaitement (n=22)
Non

Oui

Donnée manquante

8 (27.6%)
20 (69.0%)
1 (3.4%)

=

34 (100.0%)
2

27 (77.1%)
8 (22.9%)
1

26 (96.3%)
1 (3.7%)

35 (100.0%)
1

20 (90.9%)
2 (9.1%)
14

20 (90.9%)
2 (9.1%)
14

C) Bilan radiosénologigue disponible a la relecture

Ici sont décrits les examens radiologiques disponibles a la relecture. Cela ne permet pas de
préjuger de I'exhaustivité des examens réalisés (examens réalisés hors centres inclus,

examens non numeriseés...)
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Pour chacun des patients inclus dans I'étude nous disposions d’au moins un examen
radiosénologique parmi la mammographie, la tomosynthése, I'échographie et I'IRM
mammaires. Nous disposions d'un bilan radiosénologigue complet comprenant les 3
modalités d’'imagerie pour 8 TDM (22.2%), de 2 examens radiosénologiques dont une IRM
mammaire pour 11 autres TDM (30.6%), et de seulement une IRM mammaire pour 7 autres
(19.4%). Au total, Nous disposions d'une IRM pour 26 TDM (72.2%) (tableau II1). Un seul
des 3 hommes atteints avait bénéficié d’'une IRM.

Tableau IIl : Tableau descriptif du bilan radiosénologique disponible pour chaque
tumeur desmoide mammaire

Bilan radiosénologique disponible Inclus (n=36)

Mammographie (n=36)

Non 22 (61.1%)

Oui 14 (38.9%)
Echographie (n= 36)

Non 10 (27.8%)

Oui 26 (72.2%)
Imagerie par résonnance magnétique (IRM, n=36)

Non 10 (27.8%)

Oui 26 (72.2%)
Bilan radiosénologique disponible (n=36)

Echographie seule 7 (19.4%)

IRM seule 7 (19.4%)

Mammographie+ échographie 3 (8.3%)

Mammographie + IRM 3 (8.3%)

Echographie + IRM 8 (22.2%)

Mammographie+ échographie + IRM 8 (22.2%)

Pour tous les patients, une seule tumeur desmoide était présente par sedeules 2
patientes étaient atteintes de facon bilatérale.

Les tumeurs se situaient préférentiellement dans les quadrants supérieurs : supéro-
externes (QSE ; 10 lésions soit 27.8%) et supéro-internes (QSI ; 10 lésions soit 27.8%)
puis dans les quadrants inféro-externes (QIE, 8 Iésions soit 22.2%). L'atteinte du quadrant
inféro-interne (QIl; 5 Iésions, 13.9%) était peu fréquente, de méme que latteinte rétro-
mamelonnaire (3 lésions soit, 8.3% ; tableau IV).

Le volume mammaire des patientes était en majorité de taille XL (17 patientes, 47.2%)

et L (11 patientes, 30.6%).
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Tableau IV : Tableau des caractéristiques radiosénologiques

Toutes imageries confondues Inclus (n=36)

Nombre de Iésion dans le sein (n=36)

Une 36 (100.0%)
Quadrant (n=36)

Supéro-externe 10 (27.8%)

Supéro-interne 10 (27.8%)

Inféro-externe 8 (22.2%)

Inféro-interne 5 (13.9%)

Rétro-mamelonnaire 3 (8.3%)

Volume mammaire (n=36)

s 3 (8.3%)

M 5 (13.9%)
L 11 (30.6%)
XL 17 (47.2%)

2) Caractéristigues mammographiques (n=14)

Une seule patiente a bénéficié d'une tomosynthése, réalisée en complément de la
mammaographie.

Nous disposions de mammographies numérisées pour 14 patients, tous atteints d’une seule
tumeur desmoide mammaire. Toutes les mammographies étaient réalisées selon au moins 2
incidences.

Neufs TDM (64.3%) ont été explorées par des clichés en incidence de face et oblique externe.
Pour les cing autres TDM, elles ont été explorées a partir de clichés réalisés en incidence de
face et de profil. Pour ces 5 dernieres mammographies, 2 provenaient de I'Institut Curie, 2 de
I'Institut Curie Saint Cloud et 1 de I'lUCT-Oncopdle. Des clichés complémentaires du sein
atteint ont été effectués chez 5 patients (35.7%). Nous ne disposions d’aucun cliché antérieur
pour I'ensemble des patients (tableau V).

Toutes les tumeurs desmoides mammaires étaient visibles a la mammographie dont une
uniquement décelable sur le cliché oblique externe.

La densité mammaire selon la classification de 'ACR était inférieure a 50% (densité A

ou B) chez 10 patients soit 71.4% de l'effectif [64].

Douze des 14 lésions (85.7%) se présentaient sous la forme d’une masgm les critéres
BI-RADS [64]. Leur taille médiane était de 17mm (intervalle de 8 a 52mm).
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Tableau V: Tableau des -caractéristigues mammographiques selon BI-RADS des
tumeurs desmoides mammaires

Criteres BI-RADS mammographiques Inclus (n=14)

Densité mammaire selon 'ACR (n=14)

A 5 (35.7%)
B 5 (35.7%)
C 2 (14.3%)
D 2 (14.3%)
Taille de la Iésion (mm; n=13)
Médiane (écart) 17.0 (8.0-52.0)
Non déterminé 1
- Masse (n=14)
Oui 12 (85.7%)
Non 2 (14.3%)
Forme (n=12)
Ovale 4 (33.3%)
Ronde 1 (8.3%)
Irréguliere 7 (58.3%)
Contours (n=12)
Bien circonscrits 2 (16.7%)
Microlobulés 1 (8.3%)
Indistincts 1 (8.3%)
Spiculés 8 (66.7%)
Densité de la lésion (n=12)
Faible ou isodense 4 (33.3%)
Forte 8 (66.7%)
- Distorsion (n=14)
Non 12 (85.7%)
Oui 2 (14.3%)
- Macrocalcifications (n=14)
Non 14 (100.0%)
- Microcalcifications (n=14) 14 (100.0%)

Non

ACR: American college of radiology; BI-RADS: Breast Imaging-Reporting And Data System

Ces masses avaient majoritairement forene irréguliere (58.3%) ou ovale dans une
moindre mesure (33.3%). Les contours étaient spiculés (8 des 12 masses, 66.T88)s
bien circonscrits dans 2 cas. Les masses étaient majoritairement de forte densité (66.7%).
Pour les huit Iésions de contours spicuBe637.5%) présentaient des spicules seulement au

contact du muscle grand pectoral, 3 (37.5%), seulement au contact de la peau et 1
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(12.5%) au contact de la peau et du muscle grand pectoral. Dans un seul des cas
(12.5%), les spicules restaient & distance de ces structures

Cing de ces masses étaient fusiformes (41.7% ; tableau VI).

Les 2 derniéres tumeurs (14.3%) n’étaient pas des masses et se présentaient sous la
forme d'une distorsion architecturale difficilement individualisable. Pour une de ces
tumeurs, la densité glandulaire mammaire était trop élevée et empéchait de bien délimiter la
tumeur et donc de la mesurer.

Aucune des tumeurs desmoides mammaires ne présentait a la mammographie de
microcalcifications ni de macrocalcifications (tableau V).

Aucune adénomégalie n’était visible sur les mammographies

Tableau VI : Tableau des caractéristiques mammographiques supplémentaires des
tumeurs desmoides mammaire

Criteres mammographiques supplémentaires Inclus (n=14)

Fusiforme (masse; n=12)
Non 7 (58.3%)
Oui 5 (41.7%)

3) Caractéristigues échographiques (n=27)

Nous disposions des images significatives numeérisées des échographies mammaires de 26 des
34 patients, dont une des patientes atteintes de tumeurs desmoides bilatérales (tableau VII).
Toutes les images significatives ont été réalisées avec une sonde superficielle.

Pour une patiente (3.7%), la TDM, bien que visible en mammographie et IRM
mammaire n'a pas été individualisée d’échographie (patiente numéro 1Blle a été

exclue de cette analyse échographigue. Cette patiente avait un antécédent chirurgical
mammaire homolatéral de réduction mammaire.

Les TDM individualisables a I'échographie (n=26) étaient des masses principaldenent
forme irréguliere (61.5%) et dans une moindre mesure ovale (34.6%). Les contours
étaientle plus souvenspiculés (50.0%) et dans une moindre mesure, indistincts (30.8%

Seules 2 lésions présentaient des contours bien circonscrits. L’échostructure était quasiment
constamment hypoéchogéne (96.2%), et le plus souvent 'orientation par rapport a la

peau était paralléle (80.8%).
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Peu de patients ont béenéficié d’'une étude en échographie Doppler (5 patients) ou en
élastographie (2 patients), cependant tous ont montré respectivangenascularisation
augmentée et un aspect rigide ou non déformable (tableau VII).

La moitié des tumeurs desmoides mammaires ne possédait pas d’effets postérieurs et
'autre moitié possédait principalement une atténuation postérieure des échos (46.2%),

rarement des effets combinés (3.8% ; dont I'atténuation postérieure des échos).

Seule une tumeur desmoide mammaire était associée a des ectasies ou déformations
canalaires. Aucune ne possédait de microcalcifications ou n’était associée a de I'cedeme.
Concernant les criteres additionnels, 25 sur 26 |ésimmnprésentaient pas de réaction
stromale (96.1%)et 7 de ces lésions avaient un aspect fusiforme a I'échographie (26.9% ;
tableau VIII, figure 10).

Sept Iésions semblaient collées a la face superficielle du muscle grand pectoral (26.9%)

Parmi les lésions dont les spicules étaient visibles sur les images significatives (13 lésions,
50.0%), les spicules allaient au contact de la peau pour 2 tumeurs (15.4%) et aucune
n’était objectivée au contact du muscle grand pectoral

Une patiente présentait une adénomégalie axillaire homolatérale pericentimétrique, dédouanée

par la biopsie.

Figure 10 : Echographie mammaire du sein gauche de la patiente numéro 54 atteinte

de tumeur desmoide mammaire incluse dans I'étude : masse hypoéchogene de forme
ovale, de contours focalement spiculés (fleche), sans atténuation postérieure des échos, de
grand axe parallele, classée ACR 5. Cette Iésion est fusiforme.
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Tableau VIl : Tableau des caractéristiques échographiques selon BI-RADS des tumeurs

desmoides mammaires individualisées a I'échograpl

Criteres BI-RADS échographiques Inclus (n=26)

Lésions bilatérales (n= 26)
Non
Oui

Taille de la Iésion (mm; n=26)
Médiane (écart)

Forme (n=26)
Ovale
Ronde
Irréguliere

Contours (n=26)
Indistincts
Spiculés
Circonscrits
Anguleux

Echogénicité (n=26)
Hyperéchogéne
Hypoéchogéne

Effets postérieurs (n=26)
Non
Atténuation
Effets combinés

Calcifications (n=26)
Non

Signes associés (n=26)
Non
Oui*

Vascularisation (n=5)
Augmentée
Données manquantes

Elastographie (n=2)
Rigide ou peu déformable
Données manquantes

Orientation (n=26)
Paralléle
Non-paralléle

24 (92.3%)
2 (7.7%)

15.5 (7.0-50.0)

9 (34.6%)
1 (3.8%)
16 (61.5%)

8 (30.8%)
13 (50.0%)
2 (7.7%)
3 (11.5%)

1 (3.8%)
25 (96.2%)

13 (50.0%)
12 (46.2%)
1 (3.8%)

26 (100.0%)

25 (96.1%)
1 (3.9%)

5 (100.0%)
21

2 (100.0%)
24

21 (80.8%)
5 (19.2%)

*ectasie ou déformation canalaire / cedéme ; BI-RADS

Breast Imaging-Reporting And Data System



Tableau VIII : Tableau des caractéristiques échographiques supplémentaires des
tumeurs desmoides mammaires

Critéres échographiques supplémentaires Inclus (n=26)

Réaction stromale (n=26)

Non 25 (96.2%)

Oui 1 (3.8%)
Fusiforme (n=26)

Non 19 (73.1%)

Oui 7 (26.9%)
Collée au grand pectoral (n=26)

Non 19 (73.1%)

Oui 7 (26.9%)

4) Caractéristiques IRM (n=26)

Il n'a pas été possible de déterminer les types d'IRM utilisées (marque, modele, nombre de
tesla), beaucoup ayant été réalisées hors centres inclus, les examens ayant été intégrés par la
suite dans le PACS des centres inclus pour relecture radiologique experte. Il s’agissait d'IRM
mammaires bilatérales classiqguement réalisées dans le plan axial en pondération T1, T2 (le
plus souvent non Fat Sat) suivies d’'une séquence dynamique injectée (et reconstruction

d’'images soustraites). Les épaisseurs de coupe étaient classiquement de moins de 3 mm.

Les plus petites épaisseurs de coupe pour chaque examen ont été relevées et s’étendaient de
0.7 mm a 4.2 mm (patiente atteinte d’une tumeur de 148 mm de plus grand axe) avec une

épaisseur moyenne a 2.6 mm et une meédiane a 2.5 mm.

Nous disposions des IRM mammaires de 24 patients, dont les 2 patientes atteintes de tumeurs
desmoides bilatérales soit 26 tumeurs desmoides mammaires.

L’ensemble des tumeurs desmoides mammaires étaient visibles a 'lRNloutes avaient

un épicentre intramammaire (par définition).

Selon les criteres BI-RADS, elles se présentaient toutes sofsni@ d’'une masse et

aucune de ces Iésions ne se présentait sous la forme d’'un rehaussement non masse ou de

focus (tableau IX).
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Ces masses étaient principalementfdene irréguliere (57.7%) et dans une moindre
mesure ovale (30.8%). Les contours étaient spiculgmur 24 des 26 TDM92.3%) et

irréguliers pour une autre. Seule une lésion présentait des contours bien circonscrits.

Tableau IX : Tableau des caractéristiques IRM selon BI-RADS des tumeurs
desmoides mammaires

Critéres BI-RADS IRM Inclus (n=26)
- Masse (n=26)
Oui 26 (100%)

Forme (n=26)
Ovale 8 (30.8%)
Ronde 3 (11.5%)
Irréguliere 15 (57.7%)
Contours (n= 26)
Circonscrits 1 (3.8%)
Irréguliers 1 (3.8%)
Spiculés 24 (92.3%)

- Rehaussement RNM (n=26)
Non 26 (100.0%)

- Focus (n=26)
Non 26 (100%)

BI-RADS : Breast Imaging-Reporting And Data System; IRM: Imagerie par Résonance Magnétique; RMN: Rehaussement non masse

Vingt et une des 24 TDM spiculées possédaient des spicules allant au contact de la peau
et/ou du muscle grand pectoral (87.5% des TDM spiculées) et une lésion envahissait le
muscle grand pectoralsans extension a proprement parler a la paroi (patiente numeéro 48).
Parmi toutes les TDM, 84,6% étaient au contact de la peau ou du mustableau X) Les
spicules des TDM étaient au contact de la peau pour 18 d’entre elles (69.2%) et au contact du
muscle grand pectoral pour 14 (53.8%) d’entre eNesuf TDM étaient responsables d’'une
attraction du muscle grand pectoral (apres exclusion de la TDM envahissant le muscle,
36.0%).

Sept tumeurs (26.9%) étaient accolées du muscle grand pectoral et présentaient un

« fascia tailsign » a son contact notamment celle qui envahissant par contiguité le muscle
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grand pectoral et la tumeur panmammaire (148 mm de diameétre), qui était la seule de
contours circonscrits (patiente numeéro 28 ; figure 11)

Dans le sein, 16 TD (64.0%) étaient situées au niveau du tiers postérieur de la glande et 9
(36.0%) dans sa partie moyenne. La TDM envahissant le muscle grand pectoral a été exclue
de cette analyse, intéressant la glande in toto.

Quatre TDM (15.4%) étaient situées dans le sillon sous mammaire parmi lesquelles 3 avaient
des spicules au contact de la peau dont 2 possédaient des spicules également au contact du
muscle grand pectoral. Une de ces tumeurs envahissait le muscle grand pectoral. Un « fascial
tail sign» était observé pour 2 de ces 4 tumeurs.

On notera que 10 tumeurs ne présentaient aucune connexion avec le grand pectoral. Ces 10
TDM n’avaient pas de caractéristiques démographiques ou radiologiques propres par rapport

a celles au contact du muscle grand pectoral.

Concernant le signal IRM, 22 tumeurs ont été caractérisées sur des séquences pondérées en
T1 (tableau XIll).Les tumeurs desmoides mammaires étaient principalement en isosignal
(81.8%) homogene (81.8%)Pour 4 tumeurs, seules des séquences pondérées en T1 avec
saturation de la graisse (Tl Fat Sat) avaient été effectuées en masque de [linjection
dynamique.Les tumeurs desmoides mammaires étaient principalement en isosignal T1

Fat Sat (75.0%) hétérogene (75.0%).

Sept de ces tumeurs (26.9%) possédaient un contingent de graisse intratumoral.

Comme pour les séquences pondérées en T1, 22 tumeurs ont été caractérisées sur des
séquences pondérées en L2s tumeurs desmoides mammaires étaient principalement

soit en hypersignal T2 par rapport aux muscles (40.9%), soit en isosignal (36.4%), le

plus souvent hétérogene (68.2%).

Pour 4 tumeurs, les séquences pondérées en T2 n'ont pas été réalisées, remplacées par des
séquences pondérées en T2 avec saturation de la graisse (2 en T2 Fat Sat et 2 easSTIR).
tumeurs desmoides mammaires étaient toutes en hypersignal T2 par rapport aux
muscles. Ce signal était hétérogéne pour 3 d’entre elles et homogéne pourgeh T2

STIR ; tableaux Xl et XII).

Les 3 profils IRM se dégageant sur les séquences T1 et T2 (19 patients) étaient les TDM
en isosignal T1 et T2 (36.8%), isosignal T1 et hypersignal T2 (26.3%) et isosignal T1 et
hyposignal T2 (21.1%).
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Tableau X : Tableau des caractéristiques IRM supplémentaires des tumeurs
desmoides mammaires

Critéres IRM supplémentaires Inclus (n=26)

Taille de la Iésion (mm; n=26)

Médiane (écart) 20.0 (8.0-148.0)
Graisse intra tumorale (n=26)

Non 19 (73.1%)

Oui 7 (26.9%)
Fusiforme (n=26)

Non 20 (76.9%)

Oui 6 (23.1%)

Spicules au contact de (n= 24) :

Grand pectoral exclusivement 3 (12.5%)

Peau exclusivement 8 (33.3%)

Glande exclusivement 2 (8.3%)

Peau + grand pectoral 10 (41.7%)

Envahissement grand pectoral 1 (4.2%)

« Fascial tail sign» (n=26)

Non 19 (73.1%)

Oui 7 (26.9%)
Accolée au muscle grand pectoral (n=26)

Non 19 (73.1%)

Oui 7 (26.9%)
Attraction du muscle grand pectoral (n=25)

Non 16 (64.0%)

Oui 9 (36.0%)

Non déterminé (envahit le muscle) 1

Sillon sous mammaire (N=26)

Non 22 (84.6%)

Oui 4 (15.4%)
Lésions suspectes associées (n=26)

Non 23 (88.5%)

Bénignes 2 (7.7%)

Malignes 1 (3.8%)
Adénopathies (n=26)

Non 25 (96.2%)

Oui 1 (3.8%)

Leur rehaussement était toujours visible au temps précoce, principalement homogene
(46.1%) ou hétérogene (34.6%), toujours persistant au temps tardif, homogene (57.7%)

ou dans une moindre mesure hétérogene (23.1% ; tableau Xll). Les 2 patientes présentant
des TDM bilatérales présentaient un rehaussement annulaire au temps précoce, jamais

retrouvé dans les autres cas.
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Figure 11 : IRM mammaire en coupe axiale en séquence T2 STIR du sein droit de la
patiente numéro 28 incluse dans I'étudemasse de forme ronde, de contours circonscrits, en
hypersignal T2 franc par rapport aux muscles et homogeéne, au contact du muscle grand
pectoral avec un tascial tail sign ». Cette lésion a été classée ACR 4

Tableau Xl : Tableau des caractéristiques IRM de rehaussement sur les séquences T1
avec ou sans Fat Sat des tumeurs desmoides mammaires

Rehaussement sur les séquences T1 (+/- FatSat ou STIR) IRM  Inclus (n=26)

Rehaussement précoce (n= 26)

Homogene 12 (46.1%)
Hétérogene 9 (34.6%)
Annulaire 4 (15.4%)
Septa 1 (3.9%)
Rehaussement tardif (n= 26)
Homogéne 15 (57.7%)
Hétérogéne 6 (23.1%)
Annulaire 4 (15.4%)
Septa 1 (3.8%)
Non 0 (0.0%)

Fat Sat : « fat saturation » ; STIR< Short T1 Inversion Recovery »
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Tableau XlI : Tableau des caractéristiques de signal IRM des tumeurs desmoides
mammaires selon la pondération des séquent

Signal IRM Inclus (n=26)

- Caractéristiques en T1 ou T1 Fat Sat (n=26)

Intensité du signal en T1 (n=22)
Iso

Hypo

Non déterminé

Homogénéité du signal T1 (n=22)
Non

Oui

Non déterminé

Intensité du signal en T1 Fat Sat (n=4)
Hyper

Iso

Non déterminé

Homogénéité du signal T1 Fat Sat (n=4)
Homogene

Hétérogene

Non déterminé

- Caractéristiques en T2 ou T2 STIR ou T2 Fat Sat (n=26)

Intensité du signal enT2 par rapport aux muscles (n=22)

Hyper

Iso

Hypo

Non déterminé

Homogénéité du signall2 (n= 22)
Non

Oui

Non déterminé

Intensité du signal enT2 Fat Sat par rapport aux muscles (n=2)

Hyper
Non déterminé

Homogénéité du signal T2 Fat Sat (n=2)
Hétérogene
Non déterminé

Intensité du signal edT2 STIR par rapport aux muscles (n= 2)

Hyper
Non déterminé

Homogénéité du signal T2 STIR (n=2)
Homogéne

Hétérogene

Non déterminé

18 (81.8%)
4 (18.2%)
4

4 (18.2%)
18 (81.8%)
4

1 (25.0%)
3 (75.0%)
22

1 (25.0%)
3 (75.0%)
22

9 (40.9%)
8 (36.4%)
5 (22.7%)
4

15 (68.2%)
7 (31.8%)
4

2 (100.0%)
24

2 (100.0%)
24

2 (100.0%)
24

1 (50.0%)
1 (50.0%)
24

Fat Sat : « fat saturation » ; STIR< Short T1 Inversion Recovery »
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Tableau XIII : Tableau des caractéristiques démographiques et radiosénologiques principaux des tumeurs desmoides mammaires classées
suivant le statut tumoral muté ou non muté pour le gene CTNNB1

DONNEES DEMOGRAPHIQUES IMAGERIE IRM ECHOGRAPHIE gé\m?é

N°/Age/ Taille CTNNB1 Antécédent Contours/ Fusiforme Contact peau/ FT T1/T2 T1 Prisede Gd GIL Mode B Atténuation Orientation (densité)

Sexe  (mm) Chirurgical modalité MR/US/MG  pectoral /attiré temps précoce Postérieure  paralléle
30/47/F 8 - - circonscrits/lUS 0 + + 0 0 0 0 0 0 0 0 hypo + - masse (faible)
10/26/F 11 - - spiculés/MR - - 0 - + non - isoliso homogéne hétérogene hypo + + distorsion
23/76/F 15 - - spiculés/US - 0 O 0 0 non O 0 0 0 0 hypo - + 0
53/73/F 17 - - spiculés/MR - - 0 + + oui - iso(FS) / hyper hétérogeéne (FS)  septa hypo + + distorsion
41/19/F 30 - - spiculés/MR - 0 O + - non - iso/hypo hétérogéne annulaire 0 0 0 0
51/19/F 30 - - spiculés/MR - 0 O + - non - iso/hypo hétérogéne annulaire 0 0 0 0
4/62/F 31 - + spiculés/MR + - 0 - + oui - iso/hyper(FS) homogéne hétérogeéne hypo - + 0
28/46/F 148 - - circonscritsMR - 0 O - + non + iso/hyper homogéne hétérogene 0 0 0 0
15/50/F 7 + - spiculés/US 0o - 0 0 O 0 0 0 0 0 0 hypo + + 0
36/46/F 7 + - indistincts/US 0 - 0 0 0 0 0 0 0 0 0 hypo - + 0
21/61/F 8 + + spiculés/MR -+ + - - non - hyper(FS)/hyper hétérogéne (FS) homogéene - hypo - + masse (faible)
12/49/H 11 + - indistincts/US o - - 0 O 0 0 0 0 0 0 hypo + + masse (forte)
26/63/F 15 + - spiculés/MR - - 0 - + non + isoliso homogéne homogene + hypo - + 0
27/42/H 15 + - spiculés/MR - - 0 + - non + iso/hyper(STIR) homogene homogeéne - hypo - - 0
37/66/F 16 + - spiculés/MR + 0 0 + - non - iso(FS)/iso hétérogéne (FS) homogéene - 0 0 0 0
22/51/F 17 + + spiculés/MR - 0 0 + + oui + iso/hyper homogéne homogeéne - 0 0 0 0
18/19/F 18 + - spiculés/MR - - - + +  oui - iso/iso homogéne homogene - hypo - + masse (forte)
29/26/F 18 + - anguleux/US 0 + 0 0 O 0 0 0 0 0 0 hypo - + 0
33/37/F 18 + - (biopsie) spiculés/MR - - 0 + - non - isoliso hétérogene homogene - hypo - 0
42/59/F 18 + - spiculés/MR -0 - + +  oui + iso(FS) / hyper  homogene (FS) homogéne - 0 0 0 masse (forte)
24/18/F 20 + - spiculés/MR + - 0 + - non 0 hypo/hyper(STIR) hétérogéne hétérogene  + hypo - + 0
34/58/F 20 + - indistincts/lUS 0 - 0 0 O 0 0 0 0 0 0 hypo + + 0
40/34/IF 20 + - spiculés/MR -+ + + + oui - iso/hyper homogéne homogéne hypo - + masse (forte)
3/39/F 30 + - spiculés/MR - 0 0 + + non + isoliso homogéne homogéne + 0 0 0 0
6/40/F 33 + + spiculés/MR - 0 0 + + oui - hypo/hypo homogéne hétérogéne - 0 0 0 0
11/39/F 40 + - spiculés/MR -0 - + - non - iso/hyper homogéne hétérogene  + 0 0 0 masse (forte)
16/51/F 40 + - spiculés/US o - - 0O O 0 0 0 0 0 0 hypo + - masse (forte)
48/33/F 55 + + spiculés/MR + - 0 - envahit + hypo/hyper homogéne homogene - hypo + + 0
54/48/F 17 + (rare) - spiculés/MR - + o+ + - non - iso/hyper homogéne homogene - hypo - + masse (forte)
8/57/F 7 ND ND spiculés/US 0 - 0 0o o 0 0 0 0 0 0 hypo combinés 0
17/41/F 15 ND + irréguliers/MR + 0 - - - non 0 iso/iso homogéne hétérogene 0 0 0 masse (faible)
20/55/H 18 ND - anguleux/US 0 + 0 0 0O non O 0 0 0 0 hypo - + 0
13/62/F 25 ND + spiculés/MR + + + - - non - iso/iso homogéne hétérogene hyper + + masse (faible)
14/21/F 26 ND - spiculés/MR - - 0 + + non - iso/hypo homogéne annulaire hypo + + 0
52/21/F 29 ND - spiculés/MR - 0 + - non - iso/hypo homogene annulaire hypo + + 0
5/37/F 55 ND + spiculés/MR - + + oui + hypo/hyper homogéne hétérogene hypo + + masse (forte)

0: non réalisé ; F: femme ; FS: « fat saturation » ; Fiaseial tail sign» H: homme ; MR : imagerie par résonnance magnétique ; N°:

échographie mammaire

numéro ; ND : non déterminé <SSiRrt T1 Inversion Recovery »; US :
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lI.  Objectif secondaire : identification de sous-groupes de

tumeurs desmoides mammaires

1) Population porteuse d’'une tumeur desmoide mammaire CTNNB1 mutée

VS non mutée

Dans cette étude, ont été exclus les 7 patients pour lesquels la mutation tumorale de CTNNB1
n'a pas été recherchée et la patiente pour laguelle une mutation tumorale rare de CTNNB1 a
éte retrouvée. En effet, pour cette derniére tumeur, la mutation ne siégeait pas dans un « hot
spot » du gene (site d’'une molécule d’acide désoxyribonucléique (ADN) ou la fréequence des
mutations est beaucoup plus élevée que celle des autres sites) par conséquent, nous I'avons
considérée dans cette étude comme une mutation de signification indéterminée. Pour la
patiente atteinte de TDM bilatérales non CTNNB1 mutées, chaque tumeur a été prise en

compte séparément dans cette analyse.

L'étude des caractéristiques démographiques des TDM mutées pour le géene CTNNBL1 a
montré que ces tumeurs se développaient principalement chez les patients agés de 30 a 60
ans(70%), contrairement aux TDM non mutées qui se développaient principalement chez les
patients de moins de 30 ans (37.5%) et de plus de 60 ans (37.5%). Cette différence n’était
cependant pas significativp<0.06 ; tableau XIV).

Les TDM non CTNNB1 mutées se développaient principalement au niveau du QSI ou en
rétromamelonnaire contrairement aux tumeurs CTNNB1 mutégeisse développaient dans

les autres quadrants (QSE, QIE, QIette difference est significative (p <0.01).

En mammographie, la présentation sous formmalese de forte densité était associée aux

TDM CTNNB1 mutées (p=0.03), par opposition aux distorsions architecturales et aux
masses de faible densité. La présentation de la TDM sous la forme d’une distorsion
architecturale était associée non significativement a une absence de mutation du géne
CTNNB1 (p=0.07).

Aucune caractéristique échographique propre aux TDM mutées ou non mutées n’'a été mise en
évidence.

En IRM mammaire, nous avons mis en évidence de facon significative que les TDM non
CTNNB1 mutées ne possédaient pas un rehaussement précoce homogene contrairement a
celles mutées (p=0.01) qui présentaient toujours un rehaussement précoce et homogéene
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Tableau XIV : Caractéristiques démographiques et radiosénologiques notables entre
les populations tumorales CTNNB1 mutée et non mutée

Caractéristiques démographiques et CTNNB1 CTNNB1 p
radiosénologiques notables muté (n=20) non muté (n=8)
- Caractéristiques démographiques
* Age (n=28) 0.06
<30 ans 3 (15.0%) 3 (37.5%)
Entre 30 et 60 ans 14 (70.0%) 2 (25.0%)
> 60 ans 3 (15.0%) 3 (37.5%)
e Quadrant (n=28) <0.05
QSI ou rétromammelonnaire 3 6
QSE ou QIE ou QI 17 2
- Caractéristiques en IRM mammaire
« Rehaussement précoce (n=20) <0.05
Homogéne 11 (786%) 0 (00%)
Hétérogéne/annulaire/septa 3 (21.4%) 6 (100%)
- Caractéristiques en mammographie
» Distorsion architecturale (n=10) 0.07
Non 7 (100%) 1 (33.3%)
Oui 0(0.0%) 2 (66.7%)
» Densité de la masse (n=8)
Faible 1(14.3%) 1 (100%) 0.25
Forte 6 (85.7%) 0 (0.0%)

2) Population avec vs sans antécédent chirurgical mammaire homolatéral

Ont été exclus de cette analyse, la patiente n’ayant pas d’antécédent de chirurgie mammaire
mais ayant bénéficié d’'une biopsie mammaire et le patient pour lequel nous ne connaissions

pas les antécédents chirurgicaux.

En IRM mammaire, chez les 14 patients sans antécédent chirurgigaht bénéficié d’'une
séquence T1 native, gans Fat Sat, les TDM étaient principalement en isosignal T1 (92.9%)
contrairement aux TDM des 7 patientes avec antécédent chirurgical (57.1%), cependant cette
différence n’était pas significative£0.09 ; tableau XV). Aucune Iésion n’était en

hypersignal T1.
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Tableau XV : Caractéristiques radiosénologiques notables entre les populations sans
et avec antécédent chirurgical

Caractéristiques radiosénologiques Sans antécédent Avec antécédent p
notables chirurgical (n=20) chirurgical (n=8)
- Caractéristiques en IRM mammaire 0.09
» Signal en T1 (n=21)
Isosignal 13 (92.9%) 4 (57.1%)
Hyposignal 1 (7.1%) 3 (42.9%)
« Rehaussement précoce (n=25) 0.09
Hétérogene 4 (23.5%) 5 (62.5%)
Homogéne/annulaire/septa 13 (76.5%) 3 (32.5%)

En cas d’antécédent chirurgical mammaire, les TDM présentaient un rehaussement
précoce majoritairement hétérogend€62.5% ; 8 patients) contrairement aux TDM sans
antécédent chirurgical (23.5% ; 17 patientes). Cette différence n’était pas significative

(p=0.09).

3) Population des femmes de 30 ans et moins vs de plus de 30 ans

Dans cette analyse, les TDM bilatérales ont été comptées séparément les unes des autres.

En IRM mammaire, apres exclusion des patientes n’ayant pas bénéficié de la séquence T2
native, ie n’ayant bénéficié que de séquences T2 STIR ou T2 Fat Sat, il a été mis en évidence
de facon significative (p=0.01ue les TDM chez les patientes de 30 ans et maitesent
principalement en hyposignal T2 par rapport aux muscles (66.7%9ntrairement aux

patientes de plus de 30 ans (6.3% ; tableau XVI).

Tableau XVI : Caractéristiques radiosénologiques notables entre les populations de
plus de 30 ans et de 30 ans et moins

Caractéristiques radiosénologiques notables Femmes >30 ans Femmes< 30ans p
(n:25) (n:8)
- Caractéristiques en IRM mammaire
e Signal en T2 par rapport aux muscles (n=22) <0.05
Hyposignal 1 (6.3%) 4 (66.7%)
Iso ou hypersignal 15 (93.8%) 2 (33.3%)

67



lll.  Objectif tertiaire : évaluation du classement ACR des
tumeurs desmoides mammaires selon BI-RADS entre les
radiosénologues ayant réalisé les examens et le

radiosénologue expert

Ont été exclus de cette analyse les patients pour lesquels I’ACR initial établi par le
radiosénologue ayant réalisé I'examen n’était pas connu ou égal a 0 ou 6. En effet ACRO
signifie que le radiosénologue demande des examens complémentaires avant de classer la
Iésion et ACRG6 signifie que le résultat anatomopathologique de la Iésion est connu avant

'examen et qu’il s’agit d’une Iésion maligne.

En mammographie, il n’existait aucune discordance du classement AC#es TDM entre

le radiosénologue expert et les radiosénologues ayant réalisé la mammographie (12 patients
dont 2 pour lesquels I’ACR initial n’était pas connu ; tableau XVII)

En échographie mammaire a partir de la relecture des clichés échographiques, la
discordance de classement ACRntre le radiosénologue expert et les radiosénologues ayant
réalisé I'échographie était de 12.5@4 patients dont 3 pour lesquels I'ACR initial n’était pas
connu). Il n’existait aucune discordancentre les 2 groupes dans le classement de ces TDM

dans les 3 catégories (bénin/a recontrbler/suspect)

Tableau XVII : Confrontation des résultats selon BI-RADS de ['évaluation
radiosénologique initiale versus expert

Evaluation radiosénologique initiale ACR Catégorie
versus experte Bénin A recontréler Suspect
1 2 3 4 5 (ACR1-2) (ACR3) (ACR4-5)
Mammographie (n=12)
Concordance 0 0 1 4 7 0 1 11
Discordance 0.0% 0.0%
Echographie mammaire (n=24)
Concordance 0 0 0 8 13 0 0 24
Discordance 12.5% 0.0%
» Evaluation initiale 4/expert 5 3

IRM mammaire (n=20)

Concordance 0 0 0 2 10 0 0 19
Discordance 40.0% 5.0%
e Evaluation initiale 4/expert 5 5 0 0 0
« Evaluation initiale 5/expert 3 1 0 1 0
«  Evaluation initiale 5/expert 4 2 0 0 0
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En IRM mammaire, ladiscordance de classement ACRntre le radiosénologue expert et

les radiosénologues ayant réalisé les examens était significative et de(#098% : 19.1-

63.9 ; 20 patients dont 6 pour lesquels I'ACR initial n’était pas connu). La discordance entre
les 2 groupes dans le classement de ces TDM dans les 3 catégiuéesn/a
recontréler/suspect) est de 5.08€95% :0.1-24.9)
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DISCUSSION

I.  Objectif principal : caractérisation radiologique des
tumeurs desmoides mammaires

1) Positionnement de cette étude dans la littérature
Cette étude repose sur une cohorte rétrospective multicentrique nationale de 34 patients, soit
36 TDM, ce qui représente a notre connaissance, la plus grande cohorte de patients atteints
par cette pathologie a la date d’aujourd’hui. Les caractéristiques d’imagerie des TDM ont,
jusque lors, été principalement décrits sous la forme de « case report » ou alors comme des
exemples isolés au sein de plus grandes cohortes de tumeurs desmoides.
Il existe peu d’étude de cohortes de patients atteints de tumeurs desmoides mammaires. En
2006, Schwartz et @n recensaient 6 dans la littérature [65]. En 2018, la revue de la
littérature de Tzur et an recensait 8 et rapportait le chiffre de 366 cas de TDM publiés
depuis 1975 [35]. Cependant, la différence sémantique entre TDM et de la paroi thoracique
n'étant pas respectée par tous les auteurs, une partie de ces TD dites « mammaires » étaient en
réalité des TD pariétale® non développées aux dépens du parenchyme mammaire lui-méme
et/ou de la graisse sous cutanée mammaire [31,32]. A notre connaissance, la plus grande étude
d’'imagerie publiée portant sur les tumeurs desmoides mammaires est I'étude monocentrique
américaine rétrospective sur 25 ans de Neumalh ptibliéeen 2008, qui concernait 32
patients [21]. Seize patients avaient alors bénéficié d’'une mammographie, 9 d’'une
echographie mammaire et seulement 8 d’'une IRM mammaire. Sept des 32 patients avaient
comme antécédent une mastectomie homolatérale. Dans ces conditions, les tumeurs
desmoides décrites étaient forcément pariétales. Seuls Wargoenet387 (cohorte
rétrospective de 28 cas) respectaient la méme définition que notre étude de TDM, les Iésions
devant venir de la glande (provenance attestée par la présence de canaux et de lobules dans la
piece opératoire), cependant il ne s’agissait pas d’'une étude radiologique [33].
Dans notre étude, seule une TDM (donc dont I'épicentre était situé en avant du fascia
superficialis)présentait un envahissement franc par contiguité du muscle grand pectoral [56].
Si I'on rapporte notre étude a I'échelle nationale, les 36 TDM incluses en 14 ans (entre 2004
et 2018) représenteraient 7 a 8 fois 'incidence annuelle de la pathologie en France (4 a 5
TDM/an en France) par extrapolation a partir de I'’étude de Penetlet2dl17 [13]. Leur
étude multicentrique nationale rétrospective avait permis de recenser 27 TDM sur 6 ans et 3

mois en faisant participer 'ensemble des 26 centres de référence francais du sarcome [13].
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Cette méthode de recrutement en soi un biais de sélection, les TDM n’étant pas
systématiguement adressées en centre de référence avant ou pour traitement. Ce biais existe
également dans notre étude. Ainsi, certains auteurs vont jusqu’a avancer des chiffres
d’incidence en France d’environ 20 TDM par an [16]. Avec ces données, notre étude

correspondrait au minimum a 1.7-1.8 fois I'incidence annuelle de cette pathologie en France.

Positionnement dans la littérature

» Définition stricte : la tumeur desmoide mammaire a son épicentre en avant
du fascia superficialis.

* Plus grande cohorte de patients atteints de tumeurs desmoides mammaireg
la date d’aujourd’hui (36 TDM).

* Etude nationale rétrospective multicentrique.

» Cohorte correspondant a entre 1,7 et 8 fois I'incidence de la pathologie en
France.

p_)/

2) Caractéristigues démographiques des patients atteints

Il n'existe pas de différence significative pour les criteres d’age, de sexe, de sein atteint ou du
nombre de tumeurs mutées pour le géne CTNNB1 entre notre échantillon de patients inclus et
I'échantillon de patients non inclus et exclus de cette étude. Notre échantillon est dont
représentatif de la population étudiée.

L'age médian de notre échantillon était de 46 ans, en concordance avec les 2 plus grandes
cohortes de TDM, dont celle de Wargotz et al qui respectait nos critéres stricts de définition
de TDM, ainsi gu’avec I'ouvrage de référence de classification des tumeurs mammaires et
gynécologiques de la World Health Organization (WHQO) de 2003 [21,33,66]. A noter, pour
étre incluable dans notre étude, les patients devaient étre majeurs, c’est-a-dire avoir au moins
18 ans. Cependant aucun patient non inclus dans cette étude ne I'a été pour ce motif. Pour
mémoire, le patient le plus jeune atteint de TDM retrouvé dans la littérature avait 9 ans [67].

Il s’agit d’un cas isolé.

Cette affection était a forte prédominance féminine en concordance avec les données de la
littérature ; seuls 3 hommes étaient inclus dans notre étude représentant 8.8% de I'effectif. Ce
chiffre se situe entre le taux de 3% retrouvé au cours de I'étude américaine de Neurean et al
le taux de 25% évoqué en 2012 par Gergelé stigd a leur revue de la littérature [21,48].

Deux patientes étaient atteintes de TDM bilatérales soit 5.9% des patients de I'étude. Il
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s’agissait, dans les 2 cas, de diagnostics d’élimination (la recherche de la mutation tumorale
du gene CTNNBL1 n'ayant pas été faite pour une patiente et étant négative pour les 2 TDM de
la Z patiente). Lage de découverte était beaucoup plus jeune que le reste de notre population
(19 et 21 ans), et la présentation en IRM franchement différente avec notamment un
rehaussement annulaire au temps précoce. Pour I'’heure, il n’existe aucun statistique portant
sur l'atteinte bilatérale des TDM du fait de sa grande rareté [3,47]. Seuls 10 patients atteints
de facon bilatérale avaient été décrits dans la littérature en 2016 sans mention spécifique du
statut tumoral par rapport a la mutation CTNNBL1 ni de réelle description en imagerie. Depuis,
une seule publication portant sur 1 patiente qui, contrairement a nos 2 patientes, était atteinte
du syndrome de Gardner et possédait 2 autres facteurs de risque connus de TDM (chirurgie
esthétigue mammaire, protheéses mammaires siliconées bilatérales), a été publiée [3,68]. Par
ailleurs, seule I'étude publiée de Wongmaneerung iechlait plus de 1 cas de TDM

bilatérale, soit 2 patientes non atteintes du syndrome de Gardner, pour lesquelles la recherche
de mutation du gene CTNNBL1 n’avait pas été réalisée puisqu’elle n’était pas accessible dans
leur centre [3].

L'atteinte du sein droit était strictement égale a I'atteinte du sein gauche contrairement a
certaines études qui montraient une atteinte du sein droit prédominante [7,34]. Ce résultat est
concordant avec ceux de Wargotz ou d’ Abraham quabnt étudiés histologiquement les
caractéristiques anatomopathologiques des TDM [33,69]. De plus, nous avons montré que les
TDM atteignaient préférentiellement les quadrants supérieurs des seins (55.6%), par rapport
aux quadrants inférieurs (36.1%), I'atteinte rétro-mammelonnaire étant rare (8.3%). Nous
n'avons trouvé aucune étude antérieure faisant mention d’'une topographie préférentielle des
TDM. Dans I'étude de Tzur et des rares tumeurs intra-mammaires étaient autant situées

dans les quadrants internes (n=2) que dans les quadrants externes (n=2) [35].

Données démographigues

* Femmes =91.2%.

* Age médian = 46 ans.

» Sein droit = sein gauche

» Atteinte préférentielle des quadrants supérieurs du sein

« Atteinte bilatérale : une entité différente (dge au diagnostic beaucoup plus
jeune, caractéristiques de rehaussement différentes en IRM, pas de mutation
tumorale du gene CTNNB1) ?
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3) Antécédents des patients

Parmi les facteurs de risque connus des TDM, 25.7% des patients avaient un antécédent
chirurgical ou de geste invasif au niveau du sein atteint [7,8,18,25,70]. Jusque lors, aucun
pourcentage n’avait été avancé dans la littérature a notre connaissance. Contrairement a ce qui
était attendu, aucune patiente atteinte de TDM n’avait d’antécédent de pose de protheses
mammaires, contrairement aux TD de la paroi thoracique, non incluses (1 patiente avec
prothése mammaire homolatérale a visée reconstructrice et 2 patientes avec prothese
mammaires a visée esthétique). Les publications antérieures ont montré que les prothéses
mammaires pouvaient constituer un facteur de risque de TD, les TD se développant alors
préférentiellement aux dépens de la capsule périprothétique [7,35]. Pour mémoire, les
prothéses mammaires a visée esthétiques sont soit placées en avant du muscle grand pectoral
(le plus souvent) soit en arriere de celui-ci, alors que les protheses mammaires a visée
reconstructrice sont placées systématiquement en arriere du muscle grand pectoral (et en
avant du muscle petit pectoral ; figure 12).

Par conséquent, en cas des prothéses mammaires rétro-pectorales, les TD développées aux
dépens de la capsule ne devraient pas étre considérées comme des TDM mais comme des TD
de la paroi thoracique, ce qui est loin d’étre évident dans toutes les publications, pour exemple
celle de Kim et akn 2012 (figure 13) ou celle d’Alanis et al en 2017 [7,10,71,72].

Seuls 33 cas de développement de TD aux dépens de la capsule périprothétique de protheses
mammaires ont été répertoriés dans la littérature entre 1979 et 2017 [10]. Malgré la grande
rareté de cette atteinte, certains auteurs ont avancé I’hypothése que les protheses mammaires
siliconées, contrairement aux salines, étaient plus a méme de favoriser le développement de
TD, hypothése réfutée par la revue de la littérature de Tzueet2018 [10,35,48]. A noter

gue dans cette revue de la littérature incluant 36 TD dites « mammaires » associées aux
implants siliconés, la position des TD n’est connue que pour 20 d’entre elles avec 8 TD dites

« mammaires » dont I'épicentre se situait dans le muscle grand pectoral.

Antécédents des patients

* Antécédent interventionnel au niveau du sein atteint : 25.7%.
* Aucune patiente porteuse de protheses mammaires.
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Figure 12: Position de la prothése mammaireen position rétro-pectorale (en arriere du
muscle grand pectoral (fleche) et en avant du muscle petit pectoral ; figure de gauche) et pré-
pectoralgen avant du muscle grand pectoral ; figure de droite)

Figure 13 : IRM mammaire coupe sagittale du sein gauche en séquence T1 post injection de
gadolinium passant par la tumeur desmoide dite « mammaire » développée aux dépends de
la capsule périprothétique tiré de Kim etal, 2012 [26]: la prothese mammaire étant en

position rétropectorale, cette tumeur desmoide est en réalité développée aux dépens de la paroi

thoracique (épicentre situé sous le fascia superfigialis
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4) Caractéristiques anatomopathologiques
L'atteinte mammaire est rare au cours de la PAF mais a été déja notifiee que ce soit en cas
d’atteinte unilatérale [21], mais également en cas d’atteinte bilatérale [68]. Aucun des patients
de notre étude n’était atteint de cette pathologie héréditaire, il ne s’agissait que de TDM
sporadiques. Ce résultat est en accord avec les études antérieures qui évoquaient un
pourcentage de TDM sporadiques estimé a 97% [48,69]. Pour exemple, I'étude
anatomopathologique d’Abraham et al en 2002 recensait 1 seule TDM développée dans le
cadre du syndrome de Gardner sur 33 TDM [69].
Concernant la recherche de mutations tumorales du gene CTNNB1, mutation qui permet
d’affirmer le diagnostic de TDM sporadique, seules 20 des TDM incluses dans notre étude
(soit 69.0%) possedaient une mutation fréquente dans I'exon 3 de ce gene et une (soit 3.4%),
une mutation rare, dont I'implication physiopathologique reste a déterminer (variant de
signification indéterminé ?) portant le taux de mutation a 72.4%. Ce taux est trés supérieur au
taux de 45.5% obtenu en 2002 par Abraham poat les TDM, cependant les avancées de la
biologie moléculaire, en particulier avec I'apparition du séquencage de ’ADN a haut débit en
2005, qui fut en réalité accessible pour les hopitaux quelques années plus tard, explique
vraisemblablement cette différence [69]. Par la suite en 2011, Kim et al obtenaient pour les
TDM un taux de mutation dans I'exon 3 du gene CTNNBL1 de 75.0%, taux proche de celui de
notre étude [73]. Ces taux restent cependant éloignés du taux de mutation de 88.0%, démontré
en 2012 par Le Guellec et, @ur 260 tumeurs desmoides, toutes localisations confondues
[26]. De plus, certains articles ont démontré par la suite, que pour les TD toutes localisations
confondues, les taux de mutations tumorales du gene CTNNB1 précédemment publiés étaient
sous-estimeés, certains atteignant 95% en cas de recherche exhaustive par séquencage de
'ensemble de 'exome de CTNNBL1 [63,74,75]. Ces difféerences s’expliquent par la technique
de biologie moléculaire utilisée (différente entre les centres inclus dans cette étude), mais
également en raison de I'époque a laquelle ils ont été réalisés. Trois principales hypothéses
sont alors a évoquer : biais de sélection de notre étude, biais de mesure, taux de mutation
tumoral de CTNNB1 moindre dans la population des TDM versus les TD toutes localisations
confondues. Il est important de noter que nous ne possédions pas d’'information sur une
éventuelle recherche de mutation pour 6 TDM inclues dans notre étude, vraisemblablement du
fait de I'ancienneté du diagnostic (entre 2010 et 2014), et que pour une, I'absence d’ADN
dans la biopsie n’a pas permis la recherche de la mutation. A noter, la recherche systématique
de mutations tumorales du gene CTNNB1 pour les TD date de 2010 pour I'lGR [16]
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Parmi les 8 tumeurs pour lesquelles le gene CTNNB1 était non muté, le diagnostic de tumeur
desmoide mammaire était considéré comme un diagnostic d’élimination pour 3 d’entre elles.
Les patients atteints de ces tumeurs ont bénéficié du protocole « Watch and Wait » sans prise
en charge chirurgicale ultérieure (date de derniéres nouvelles > 2 ans apres le diagnostic).
Concernant les 5 autres tumeurs non CTNNB1 mutées, 4 patients ont bénéficié d’'une
chirurgie d’exérese confirmant le diagnostic et 1 patiente a été perdue de vue.

Parmi les 7 tumeurs pour lesquelles la recherche de mutation du gene CTNNB1 n’a pas été
trouvée dans le dossier, le diagnostic de TDM était considéré comme un diagnostic
d’élimination pour 3 d’entre elles. Deux de ces tumeurs n’ont pas été opeérées ni initialement
ni ultérieurement (diagnostics en 2009) et une a bénéficié d’'une chirurgie confirmant le
diagnostic. Concernant les 4 autres tumeurs, 2 ont également bénéficié d’'une chirurgie
d’exérése confirmant le diagnostic.

L'absence de la mutation tumorale « pathologique » du gene CTNNB1 n’exclut pas le
diagnostic [22]. C’est notamment pour ces patients que I'apport d’arguments d’'imagerie en
faveur ou défaveur des TDM est important, la prise en charge ultérieure différant. A noter
gu’il n’est pas fait mention dans I'article de Neuman ateaRP008, de recherche de mutation
tumorale du gene CTNNBL1 (33 TDM) [21]

Caractéristiqgues anatomopathologiques

» Tumeurs sporadiques : 100%.
e Mutation du géne CTNNBL1 : 72.4% (contre 88.0% pour les TD toutes
localisations confondues selon Le Guellec et [@6]).

5) Caractéristigues mammographiques

Neuman et amontraient dans leur étude de cohorte en 2008, que 30% des TDM n’étaient pas
visibles a la mammographie (n=16), et ce chiffre a par la suite été repris dans la littérature
[21,44]. Cependant, I'ensemble des TDM (n=14) étaient individualisables dans notre étude
[21]. Ceci s’explique possiblement par I'évolution technologique de la mammographie

depuis, avec notamment la généralisation de la mammographie numérique. Par ailleurs,
71.4% des patientes présentaient des seins de densité de type A ou B selon BI-RADS, (seins
peu denses avec plus de 50% de tissu graisseux) facilitant vraisemblablement 'identification

des masses. De méme, 77.8% des patients possédaient un volume mammaire important (L) a
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tres important (XL). Cette notion n’avait jusque lors pas été rapportée dans la littérature.

La grande majorité des TDM apparaissaient sous la forme d’'une masse a la mammographie
en accord avec les données précédemment publiées [3,7,8,10,44,70]. Deux de ces lésions
(16.7%) apparaissaient sous la forme d’'une distorsion architecturale, donnée non retrouvée
dans la littérature. Cependant, Martins et al retrouvaienasymétrie de densité a limites
convexes dans leur cohorte de 6 TDM (bien qu’appartenant a 2 entités distinctes dans le BI-
RADS, I'asymétrie de densité a limites convexes et la distorsion architecturales sont parfois
confondues) [8].

Quand les TDM étaient visibles sous la forme d’une masse, elles étaient de forme irréguliere
et dans une moindre mesure ovale conformément a la littérature dans laquelle cependant, les
formes rondes sont plus fréquentes que les formes ovales [44,70,76]. Les contours étaient
majoritairement spiculés (66.7%), en accord avec les données précédemment publiées
[3,7,8,10,44,70]. Certains contours étaient bien circonscrits (16.7%), donnée non retrouvée
dans la littérature, contrairement aux contours indistincts (8.3%) [44,70]. Ces lésions étaient
principalement de forte densité (66.7%), comme décrit par Alaniseet2017 [10].

Une patiente a bénéficié d’'une tomosynthese, en complément de la mammographie
conventionnelle (figure 14). La TDM se traduisait par une masse de contours spiculés aussi
bien visible sur les 2 modalités, comme précédemment rapporté au cours de la seule étude de
cas publiée [77]. La tomosynthése présente des performances diagnostiques supérieures a la
mammographie, en visualisant mieux les contours des masses et en détectant plus facilement
les distorsions architecturales (il existe en effet une importante variabilité inter-observateur en
mammographie conventionnelle pour cette derniere entité) [78—80]. Elle pourrait donc étre
utile au diagnostic des TDM Remplacant déja la mammographie conventionnelle dans bon
nombre de pays européens et aux Etats-Unis, elle tarde encore a se généraliser en France en
raison de freins essentiellement Iégislatifs.

Aucune des TDM ne s’est révélée par des foyers de microcalcifications, ou ne présentait de
microcalcifications associées, conformément a la littérature [10,44,70].

A la mammographie

* Toutes les TDM étaient visibles en mammographie notamment en raison des
caractéristiques de notre population : seins volumineux et peu denses (BI-RADS
AetB).

 TDM = masses denses de contours spiculés (66.7%), et plus rarement,
distorsions architecturales (14.3%).

» Pas de microcalcifications.
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Figure 14 : Coupe oblique externe du sein gauche acquise par tomosynthése
passant par la tumeur desmoide mammaire de la patiente numéro bdcluse dans
I'étude : masse de forte densité, de forme irréguliere, de contours spiculés au contact du
muscle grand pectoral, classée ACR 5

6) Caractéristigues échographigues

Les TDM étaient constamment visibles sauf dans un cas (26 sur 27). Cette derniere patiente
avait des seins volumineux et un antécédent de chirurgie de réduction mammaire bilatéral
dont les remaniements se situaient a proximité de la tumeur de 13mm de grand axe. Par
ailleurs, la patiente présentait un cancer du sein synchrone homolatéral dans un autre
guadrant. Le diagnostic de TDM avait été évoqué lors de la macrobiopsie sous stéréotaxie du
fait d’'un ciblage plus facile (macrobiopsie sous mammographie d’'une lésion de 13mm bien
visible en mammographie alors que difficile a trouver en échographie).

En échographie, les TDM correspondaient & des masses de forme irréguliere (61.5%),de
contours spiculés (50.0%) voire indistincts (30.8%), hypoéchogenes (96.2%), avec atténuation
des échos postérieurs (50.0%), conformément aux données de la littérature [8,32,44]. Les
TDM étaient principalement d’orientation paralléle (80.8%) conformément au seul livre en
faisant mention & notre connaissance [44]. |l n’existait pas de stroma réaction (96.2%),
donnée non préalablement étudiée. La forme ovale n'a pas été décrite échographiquement
dans la littérature a notre connaissance bien gu’elle représente 34.6% de notre échantillon.

De méme, nous notions un aspect fusiforme de certaines de ces lésions (26.9%). Cet aspect a
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été décrit initialement a I'échographie pour les TD intramusculaires qui ont des contours

effilés aux 2 extrémités de la Iésion selon leur plus grand axe, parallelement au trajet de la
fibre musculaire, réalisant alors un aspect en fuseau. Contrairement aux TD profondes
(intramusculaires), les TD extra-abdominales superficielles ont un aspect stellaire [6,81]. Ces
aspects difféerents des TD extra-abdominales profondes et superficielles peuvent s’expliquer
par la présence de tissus conjonctifs différents autour de la tumeur, plus souples notamment en
sous-cutané [6,81].

Chez les patients dont I'aspect fusiforme a été noté a I'échographie et ayant bénéficié d’une
mammographie, le caractére fusiforme de la tumeur était également toujours retrouve sur les
clichés mammographigues (aspect en fuseau ; tableau XIII).

La moitié des tumeurs desmoides mammaires possédait des effets postérieurs a type
d’atténuation postérieure des échos plus ou moins associée a d’autres effets. Le caractére
variable de ce critere échographique était déja retrouve dans la littérature pour les TDM et TD
en général [44,82]. Néanmoins il est difficile d’évaluer ce critére a postériori (les images
significatives ne rendant pas compte de I'ensemble de I'examen, les effets postérieurs
n’étaient peut-étre pas visibles sur les seules images échographiques disponibles et n’ont peut-
étre pas été décrits par omission). De méme le réglage deBIRE Repetition Frequency

et du gain notamment peuvent jouer sur le contraste de I'image et ainsi aboutir a un résultat
faussement négatif.

Les caractéristiques échographiques des TDM en mode B n’étaient pas discriminants par
rapport a leur principal diagnostic différentiel, le cancer du sein, conformément a la littérature
[3,7,32,43].

Peu des TDM de notre étude ont bénéficié d’'une étude en Doppler couleur. Les TDM ont été
décrites comme peu vascularisées dans quelques études de cas, contrairement a notre étude ou
la vascularisation était augmentée (100%, n=5) [76,83]. L'étude de Miloget24l15, qui

portait sur les tumeurs desmoides extra-abdominales superficielles, montrait une
hypervascularisation dans plus de 50% des cas et une hypovascularisation des TD dans moins
de 50% des cas [6]. Cette étude incluait 2 TD mammaires dont une était hypervascularisée
contrairement a l'autre. Ce caractere variable de la vascularisation en échographie Doppler a
aussi été noté par Otero etedld’autres équipes pour les tumeurs desmoides toutes

localisations confondues [18,50,84]. Il existe également un biais d’évaluation de ce critere du
fait du caractére rétrospectif de ces études. Des appareils d’échographie différents associés a
des réglages différents inter-opérateurs des PRF et des gains complexifient cette analyse.

L'étude en élastographie a été également peu réalisée certainement en raison du caractere
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récent de cette technigue dans I'imagerie mammaire, laquelle n’est prise en compte dans la
classification BI-RADS que depuis 2013 [64,85]. Cette technique d’échographie permet
d’apprécier la dureté d’un tissu. Elle peut étre utilisée pour différentier les tumeurs
mammaires bénignes des tumeurs mammaires malignes suivant le principe : graisse normale
< tissu glandulaire normal < tissu fibreux < cancer du sein [83]. Elle a été realisée pour 2
tumeurs et montrait un aspect rigide de ces tumeurs, proche de celui observé dans le cancer du
sein, comme dans la seule étude de cas de tumeur desmoide mammaire publiée a notre
connaissance ayant utilisé I'élastographie [83].

Toutes les TDM échovisibles ont été biopsiées sous cette modalité. Suivant les résultats
anatomopathologiques (immunohistochimie, mutation du géne CTNNB1), I'épogue (avant ou
apres les recommandations du groupe Sarcome de 2015 [58]) et les centres, des exéréses
chirurgicales complémentaires diagnostiques ont été réalisées confirmant toujours le

diagnostic biopsique.

A I'échographie mammaire

* Presque toutes les TDM étaient visibles en échographie (96.3%).

 TDM = masse hypoéchogéne de forme irréguliere (61.5%), de contours
spiculés (50%), d’orientation paralléle a la peau (80.8%), sans stroma
réaction (96.2%).

» Caractéristigues échographiques non discriminantes par rapport au cancer
du sein.

* Fusiformes = 26.9%, aspect retrouvé pour les TD profondes contrairement
aux TD superficielles.

e L'échographie est nécessaire afin de guider la biopsie a visée diagnostique
(facilité de realisation).

7) Caractéristigues IRM

Dans notre étude, toutes les TDM apparaissaient sous la forme d’'une masse dont les
caractéristiques IRM étaient variables conformément a la littérature [8,48].

Elles étaient préférentiellement situées au niveau du tiers postérieur de la glande (64.0%) et
dans sa partie moyenne (36.0%). Cette prévalence n’avait jamais été relevée dans la
littérature.

Leur forme était irréguliére (57.7%) ou ovale (30.8%). Le type de contours était le critére le

plus constant , le caractere spiculé étant retrouveé dans 92.3% des cas conformément aux
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données publiées [4,10]. Alors que les formes profondes intramusculaires sont classiquement
décrites comme fusiformes, paralléles au grand axe du muscle (car contenues au moins au
départ par les fascias) avec des limites proximales et distales irréguliéres, effilées en fuseau, la
forme stellaire pourrait s’expliquer du fait de I'absence de barriere anatomique dans la glande
mammaire, les premiéres barriéres correspondant au fascia du muscle grand pectoral et a la
peau. La forme stellaire est déja décrite pour les TD superficielles en général [6].

Les tumeurs étaient au contact de la peau et/ou du muscle grand pectoral dans 87,5% des cas
(via des spicules, unfascial tail sign », et/ou un envahissement de contiguité). La notion de
contact de la TDM avec la peau et/ou le muscle avait été évoquée dans quelques publications
comme étant un phénoméne parfois observé mais jusque lors, nul ne I'avait décrit comme
aussi fréquent, ni ne I'avait chiffré [3,10,70].

Sept TDM (26.9%), dont une de contours non spiculés, réalisaierfasnial tail sign » au

contact du muscle grand pectoral. La moitié des TDM du sillon sous mammaire (n=4)
présentait le &ascial tail sign». Ce signe, classique dans les TD extra-abdominales

profondes (de I'ordre de plus de 80% des cas selon les études) ou il correspond a l'infiltration
le long des fascia musculaires, n’avait pas été pour le moment décrit pour les TDM
[6,18,19,86]. A noter, ce signe est quasiment pathognomonique de la TD pour sa localisation

« abdominale » et il n’est pas retrouvé dans la littérature du cancer du sein [87].

Pour ce qui est de leur signal, les tumeurs desmoides mammaires étaient principalement en
isosignal T1 (81.8%) homogene (81.8%) et en hyper (40.9%) ou iso signal T2 (36.4%) par
rapport aux muscles, hétérogene (68.2%). Les résultats de I'intensité et de ’lhomogénéité des
signaux sur les séquences T1 et T2 sont en accord avec les données de la littérature, qui
jusque lors étaient basées quasi exclusivement surasese «eports>, et comparables a ceux
observés pour les TD thoraciques [4,10,48,50,51,88]. Comme pour les TD extra-abdominales
superficielles décrites par Milos et &8s 2 TDM mammaires ayant bénéficié des séquences

T2 STIR étaient en hypersignal par rapport aux muscles striés squelettiques et iso ou
hyposignal sur les séquences T1 [6]. Cependant aucune étude ne s’est intéressée jusque lors
aux caracteristiques des TDM sur les séquence T2 STIR [48].

Dans notre série, le rehaussement était visible de maniere constante au temps précoce, il était
homogeéne (46.1%) et dans une moindre mesure hétérogene (34.6%). On retrouvait un
rehaussement tardif homogene dans 57.7% des cas. Awash«out» (lavage) tumoral

n’était visible sur le temps tardif. A noter que nous ne disposions pas des courbes dynamiques

de rehaussement.
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Figure 15 : IRM mammaire bilatérale en coupes axiales, séquence T1 post injection

de gadolinium, passant par la tumeur desmoide mammaire du sein gauche de la
patiente numéro 5, incluse dans I'étudsur 2 niveaux de coupe différentsnasse de

forme irréguliere, de contours spiculés avec spicules au contact du muscle grand
pectoral réalisant un fascial tailsign », avec attraction du muscle grand pectoral,
classée ACR 5. Des spicules au contact de la peau étaient visibles sur d’autres coupes
(non présentées).

Notre étude confirme la supériorité de I'lRM par rapport aux autres techniques d’'imagerie a
visée diagnostique ou dans le cadre du bilan d’extension locorégional de la TDM. Cette
supériorité avait déja été rapportée pour le cancer du sein [89,90].

Ainsi les spicules étaient visibles dans 92,3% des tumeurs en IRM alors qu’ils étaient
individualisés dans 50.0% des cas en échographie et 66,7% des cas en mammographie. Pour
une TDM spiculée en IRM, cette méme tumeur apparaissait spiculée en échographie que dans
56.2% des cas. A contrario, une tumeur spiculée en échographie I'était toujours en IRM.

Ces données sont contraires a celles de Milosdsrad leur étude sur les tumeurs desmoides
extra-abdominales superficielles qui montrait que I'échographie était 'examen le plus
pertinent [6]. Ceci s’explique : I'échographie est en effet excellente en cas de lésions sous
cutanées, la sonde superficielle de 7.5 MHz permettant de bien visualiser a une profondeur
maximale de 4 a 5 cm. Cependant, I'épaisseur des seins est souvent plus importante (volume
mammaire L ou XL chez 77.8% des patients dans notre étude), et les TDM sont le plus
souvent situés au niveau du tiers postérieur de I'épaisseur du sein (64.0% dans notre étude)
expliqguant la supériorité nette de I'IRM dans notre étude [91]. De plus les IRM seins sont
classiquement réalisées en coupes plus fines, de moins de 3 mm contre des coupes de 1 a 6

mm d’épaisseur dans I'étude de Milos ef@l LIRM, réalisée en procubitus, permet

82



egalement de mieux différencier une Iésion réellement accolée ou infiltrant le muscle grand
pectoral d’une lésion du tiers postérieur de la glande, notion parfois difficile a préciser en
échographie du fait de sa réalisation en décubitus dorsal. Les spicules correspondent a
I'extension la plus a distance de la tumeur. Bien les décrire apparait comme essentiel puisque

le risque de récidive serait corrélé a la qualité des marges chirurgicales [61].

A I'lRM mammaire

e Supériorité de 'IRM mammaire notamment par rapport a I'’échographie.

» Masse du tiers postérieur de la glande (64.0%), de contours spiculés (92.3%

* Masse au contact de la peau et/ou du muscle grand pectoral (87.5%).

» Spécificité du « fascial tail sign» (26.9% des TDM) déja retrouvée pour les TD
« abdominales ».

* Masse en iso signal T1, hyper ou isosignal T2, présentant un rehaussement
précoce et persistant au temps tardif sans « wash ocwutontrairement au
cancer du sein.

* Nécessité de connaitre les caractéristiques de ces lésions classées ACR5 (>
95% de risque de malignité) afin de ne pas remettre en question le diagnosti
histologique de tumeur desmoide mammaire.

7

lI.  Objectif secondaire : identification de sous-groupes au sein

des tumeurs desmoides mammaires

1) Caractéristiques propres des TDM non CTNNB1 mutées

Aucune étude ne s’est intéressée, a notre connaissance, a rechercher des différences
radiologiques entre les TDM mutées pour le gene CTNNBL1 et celles non mutées, y compris la
grande cohorte de Neuman e{2il]. Pour rappel, le taux de TDM mutées pour ce géne est
inférieur au taux observé pour les autres TD extra-abdominales (cf plus haut) et certains
auteurs vont jusqu’a avancer I'’hypothese que les TDM serait une entité a part [26,73].

Notre étude a montré que les TDM non mutées pour le géne CTNNB1 se développaient
principalement chez les patients de moins de 30 ans (37.5%) et de plus de 60 ans (37.5% ; p
non significatif : 0.06) et principalement au niveau du QSI ou en rétro-mamelonnaire

(p<0.01).
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Elles possédaient également quelques caractéristiques radiosénologiques propres :
* En mammographie, elles se présentaient soit sous la forme d’une distorsion
architecturale soit sous la forme d’'une masse de faible densité (p<0.05).
« En IRM mammaire, ces tumeurs possédaient un rehaussement précoce non homogéne
(p<0.05) contrairement aux TDM CTNNB1 mutées.

Aucune caractéristique propre de ces tumeurs n’a été mise en évidence en échographie.

Tumeurs desmoides mammaires non CTNNB1 mutées

» Patiente < 30 ans ou > 60 ans.

e Quadrant : QSI ou rétro-mamelonnaire.

 Mammographie : distorsion architecturale ou masse de faible densité.
* IRM mammaire : rehaussement précoce non homogeéne.

2) Caractéristigues propres des tumeurs desmoides mammaires des
patients sans antécédent chirurgical mammaire homolatéral

Seulement 22.9% des patients de notre étude avaient un antécédent chirurgical mammaire
homolatéral préalable a I'apparition de la TDM. Ce chiffre est nettement inférieur aux
précédentes études cliniques de cohortes de grande taille: 44% des 28 patients de I'étude de
Neuman et aét 48.4% des 31 patients de I'étude de Roussin et al [18,2% important de

noter que ces 2 études précédentes ont été réalisées par des équipes chirurgicales chez des
patients ayant été ou étant suivis dans leur service. Il existe dont un biais de recrutement de
ces 2 études monocentriques, biais moins important dans notre étude multicentrique,
€galement puisque les patients ont été recrutés dans I'ensemble des services des centres inclus
(chirurgie, oncologie, radiologie, anatomopathologie, etc...).

En IRM mammaire, les TDM des patientes sans antécédent chirurgical étaient en isosignal sur
les séquences T1 contrairement aux patientes avec antécédent chirurgical (p=0.09). Pour
mémoire, ni 'antécédent chirurgical ni 'antécédent biopsique n’étaient associés a un statut
particulier vis-a-vis du gene CTNNBL1 dans cette étude. Aucune autre particularité
radiosénologique n’a été mise en évidence pour ce sous-groupe de patients. Aucune autre
étude ne s’est intéressée a notre connaissance aux caractéristiques radiologiques de ces sous

populations, rendant difficile toute comparaison.
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Tumeurs desmoides mammaires sans antécédent chirurgical mammaire associé

* Isosignal sur les séquences T1 (non significatif : p=0.09)

3) Caractéristigues propres des tumeurs desmoides mammaires des
patientes de 30 ans et moins

En IRM mammaire, les TDM des patientes de 30 ans et moins étaient en hyposignal sur les
séquences T2 par rapport aux muscles striés squelettiques contrairement aux patientes de plus
de 30 ans (p=0.01). Laugmentation de I'’hyposignal sur les séquences T2 est évocatrice d’'une
majoration de la composante fibreuse pour les TD extra-abdominales, ce qui signifierait que
les tumeurs des patientes de moins de 30 posséderaient une composante fibreuse plus
prépondérante que les patientes plus agées [6,9,18,19]. Ce phénomene n’a pas été décrit pour
le moment en IRM pour les TDM en dehors de la réponse a un traitement médical [48]. Ce
résultat peut sembler surprenant puisque pour les TD extra-abdominales, 3 stades
histopathologiques de la maladie ont été décrits © dmns lequel les Iésions sont les plus
cellulaires avec de larges volumes extra cellulaires et peu de régions collagénidleante 2
lequel la fraction de collagéne tumorale progresse étdarss lequel la tumeur diminue de

taille parallelement a 'augmentation de la fraction tumorale de collagéne [19,82]. Ces stades
ont également été histologiguement décrits en 2000 pour 33 TDM et comme dépendants de
I'age des patientes (enfance, période d’activité génitale, post ménopause) [38]. Nos résultats
IRM pourraient signifier que soit les TDM des femmes de 30 ans et moins sont
histologiguement différentes de celles des femmes plus agées, soit que les TDM des femmes
de 30 ans ou moins sont plus anciennes que celles des patientes plus agées. Larticle de
Devouassoux-Shisheboran eta@ili retrouvait histologiguement une forme cellulaire plus
fréequente chez I'enfant (60%) que chez la femme en période d’activité génitale (25%), et que
la femme ménopausée (20%), fait se poser la question d’un biais de confusion dans notre
étude [38]. En effet, seules 2 des 6 TDM chez les patientes de 30 ans et moins ayant bénéficié
d’'une IRM mammaire sont CTNNB1 mutées (33.3%) alors que la moyenne est a 72.4% dans
notre étude. Les 2 autres patientes de 30 ans et moins sont atteintes de TDM bilatérales. Pour
1 patiente, aucune recherche de la mutation CTNNB1 n’a été effectuée et fqatlarite,

les 2 TDM ne sont pas CTNNB1 mutées.

Par conséquent, I'hyposignal sur les séquences T2 des TDM des femmes de 30 ans et moins,

85



bien que significatif, résulte probablement d’'un biais de confusion. Aucune autre particularité
radiosénologique n'a été mise en évidence pour ce sous-groupe de patients

Par ailleurs les caractéristiques de présentation radiologique des TDM bilatérales des 2
patientes, qui avaient moins de 20 ans, notamment d’intensité de signal sur les séquences T1
et T2 associées a un rehaussement annulaire sur les séquences T1 post injection de
gadolinium, type de rehaussement observé uniguement pour ces 4 tumeurs dans cette étude,
font se poser la question d’'une entité histologique particuliere, gu’'une analyse histologique
complémentaire permettrait d’étayer. Ces 4 tumeurs étaient mal délimitées en IRM
mammaires et avaient une présentation plus infiltrative que nodulaire. Romero et al avaient
montré en 1995 pour les TD toutes localisations confondues (n=40, 6% de TD thoracique,

0 TDM), que les patients jeunes de moins de 20 ans étaient atteints principalement de TD de
forme infiltrante a I'IRM (63.0%) contre des TD de forme plutét nodulaire (80.0%) dans la
population adulte de plus de 20 ans [27]. Dans notre étude, la derniére patiente de moins de 20
ans (patiente numéro 24) était atteinte d’'une TDM de forme nodulaire. Par conséquent, chez
les patientes de notre étude de moins de 20 ans (3 patientes, 5 TDM), 66.6% possédaient une

forme infiltrative de TDM (figure 16) contre aucune des patientes de plus de 20 ans

SENSE-Flex-5
NEX:1
C: 1

Figure 16 : IRM mammaires bilatérales en coupes axiales, séquences T1 post
injection de gadolinium, passant par les tumeurs desmoides mammaires des patientes

de moins de 20 ans numéro 14 (= 52 ; image de gauche), atteinte bilatéralement et 24
atteinte d’'une tumeur du sein gauche (image de droitejcluses dans I'étudéatiente

numéro 14 (=52) : masses bilatérales infiltratives de formes ovales, de contours spiculés
dont certains spicules sont au contact de la peau, de rehaussement précoce annulaire.
Patiente numéro 24 : masse unilatérale nodulaire du sein gauche de forme ovale, de
contours spiculés dont certains spicules sont au contact de la peau (non vus sur cette
coupe), de rehaussement précoce hétérogene.
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conformément aux résultats de I'étude de Romeab [@7]. Romero et al avaient également
montré que I'age inférieur a 20 ans était associé a un taux de récidive plus important que pour
les patients plus agés (50.0% versus 12.0%, p<0.05). Cependant, aucune des 3 patientes de
moins de 20 ans de notre étude n’a été opérée que ce soit au moment du diagnostic (2009,
2016, 2010 respectivement) ou a distance, par conséquent, cette affirmation ne peut étre

corroborée dans notre étude.

Patientes < 30 ans atteintes de tumeurs desmoides mammaires

» Pas de caractéristique propre.

* Forme infiltrative chez 66.6% des patientes de moins de 20 ans (n=3; 5
TDM), contre 0.0% chez les patientes de plus de 20 ans. Ce résultat est en
accord avec les résultats de I'étude de Romero et@brtant sur les TD toutes
localisations confondues [27].

lll.  Objectif tertiaire : évaluation du classement ACR des
tumeurs desmoides mammaires selon BI-RADS entre les
radiosénologues ayant réalisé les examens et le

radiosénologue expert

Il n'existait de discordance significative de classement ACR entre le radiosénologue expert et
les radiosénologues ayant réalisé les examens que pour 'lRM mammaire. Cependant,
impact de cette discordance était moindre puisqu’elle n’aboutissait a une différence

moyenne de classement de ces tumeurs (bénin/a recontroler/suspect) et donc de prise en
charge, que de 5%, ce qui correspond au seuil du risque acceptable. Cependant cette donnée
est a pondérer par la notion que le diagnostic de TDM est histologique et que jusque lors, pas
ou peu de criteres radiologiques ne permettaient d’évoquer ce diagnostic. Par conséquent, la
différence de classement entre le radiosénologue expert et les radiosénologues ayant réalisé
les examens reléve plus de I'appréciation du caractére suspect d’'une masse pour fequel le 1
diagnostic évoqué est celui de cancer du sein.

Variabilité de 5% de classement catégoriel (bénin/a recontrdler/suspect) IRM dgs
tumeurs desmoides mammaires, impactant sur la prise en charge, entre les
radiosénologues ayant réalisé les examens et le radiosénologue expert
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V. Perspectives

Afin de déterminer si les caractéristiques radiologiques des TDM identifiées en IRM
mammaire sont discriminants par rapport au cancer du sein, a savoir, une masse spiculée du
tiers postérieur de la glande mammaire au contact de la peau et/ou du muscle grand pectoral,
un « fascial tail sign », un rehaussement tumoral précoce sans lavage au temps tardif..., une
étude comparative va étre effectuée prochainement confrontant la cohorte de patients atteints
de TDM de notre étude avec une cohorte de patients atteints de cancers du sein prouves
histologiguement et explorés par IRM mammaire a I'lUCT. Cette cohorte prospective inclura
26 patients consécutifs atteints de cancers du sein. Le radiosénologue expert qui relira les
IRM mammaires de ces patients sera le méme que dans notre étude.

Par ailleurs, suite a cette étude, une relecture anatomopathologique experte des TDM des
patientes de moins de 20 ans sera effectuée. L'objectif sera de déterminer si ces TDM
présentent des caractéristiques anatomopathologiques propres notamment pour les 4 TDM des
2 patientes atteintes bilatéralement et dont les caractéristiques radiosénologiques sont tres

proches.
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CONCLUSION

Cette étude nationale multicentrique rétrospective constitue la plus grande série de
tumeurs desmoides mammaires (TDM) jamais décrite.

Dans notre étude, les TDM atteignaient principalement les femmes (91.2%), avec un age
meédian de 46 ans, dont 25.7% possédaient un antécédent interventionnel homolatéral.
Les TDM étaient toutes sporadiques, isans syndrome de Gardner associé.

Toutes les TDM étaient visibles sur les examens radiosénologiques a I'exception d’une
TDM non vue en échographie. En mammographie, elles se présentaient sous la forme
d’'une masse dense de contours spiculés (66.7%), plus rarement d’'une distorsion
architecturale (14.3%). En IRM, toutes les TDM se présentaient sous la forme d’'une
masse, de contours spiculés (92.3%) dont les spicules atteignaient la peau et/ou le muscle
grand pectoral (87.5%). Elles présentaient toutes un rehaussement précoce, persistant
au temps tardif, sans lavage. Ces caractéristiques seront recherchées lors d’'une
prochaine étude dans une cohorte de cancers du sein afin de déterminer leurs
performances diagnostiques de TDM. Les TDM non CTNNB1 mutées possédaient des
caractéristiques radiologiques propres. C’est pourquoi, en I'absence de mutation
tumorale du géne CTNNBL1 sur les prélevements biopsiques ainsi qu’en I'absence de
syndrome de Gardner, la présence de ces caractéristiques devrait permettre d’appuyer
le diagnostic d’élimination de TDM sporadique. Le patient pourrait alors bénéficier du
protocole « Watch and Wait » recommandé, évitant ainsi une chirurgie d’exérese
parfois mutilante, elle-méme facteur de risque de récidive locale de cette tumeur (27%)
[7,28]. Il est donc important que I'aspect radiosénologique de la TDM, qui est parfois

tres proche de celui du cancer du sein, soit connu des spécialistes de la discipline.
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ANNEXE | : Classification BI-RADS 5° édition (échographique, mammographique,

IRM)

Tissue
composition
(screening
only)

ULTRASOUND

a.Homogeneous background echotexture — fat

b. Homogeneous background echotexture — fibroglandular

¢. Heterogenaous background echotexture

Masses

Shape

RO ]

 Iregular

ANNEXES

Breast
composition

ACR BI-RADS" Atlas Fifth Edition

sy 1 S b

QUICK REFERENCE

a.The breasts are almost entirely fatty

b. There are scattered areas of fibroglandular density

c. The breasts are heterogeneously dense, which
may obscure small masses

d.The breasts are extremely dense, which lowers
the sensitivity of mammography

Orientation  Parallel

: Not parallel

Margin Creumseribed ]

! Not circumscribed
¢ -Indistinct

- Angular

i - Microlobulated
¢ -spiculated

Echo pattern : Anechoic
: Hyperechoic

‘Hypoechoic
: Isnachoic
 Heterogeneous

Masses

Shape

ound

 Iregular

Margn - cotamsabed e

! Indistinct
‘ spiculated

Density  : High density
: Equal density
: Low density
 Fat-containing

Posterior features ; No posterior features
Enhancement
i

e panem........ i

Calcifications

Calcifications in a mass

Calcifications outside of a mass

Intraductal calcifications

Associated
features

Architectural distortion

Duct changes

Skinchanges  :skin thickening

i Skin retraction

Edema

Vascularity i Absent
: Internal vascularity
 Vassels in rim

Caldfications

Typically ~  skin
s o

:Coarse or "popeornike”

: Large rod-like
: Round
i

DRIOMIE e
Mikofcaldum

: Suture

Suspicious | Amorphous
morphology

: Fine linear or fine-linear branching

Distribution : DIffuse

: Segmental

Architectural distortion

Elasticity i 5oft
assessment :

: Hard

Special cases

Simple cyst

Asymmetries

Asymmetry

Global asymmetry

Focal asymmetry

Developing asymmetry

Clustered microcysts

Intramammary lymph node

Complicated cyst

Skin lesion

Mass in or on skin

Solitary dilated duct

Foreign body including implants

Lymph nodes — intramammary

Lymph nodes — axillary

Vascular : AVMs (arteriovenous malformations/

abnormalities

Postsurgical fluid collection

Associated
features

Skin refraction

Nipple retraction

Skin thickening

Trabecular thickening

Axillary adenopathy

Architectural distortion

Calcifications

Fat necrosis

Location of
lesion

For the complete Atlas, visit acr.org/birads

Laterality

Quadrant and clock face

Depth

Distance from the nipple
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Amount of
fibroglandular
tissue (FGT)

a. Almost entirely fat

b. Scattered fibroglandular tissue

. Heterogeneous fibroglandular tissue
d. Extreme fibroglandular tissue

Background
parenchymal
enhancement
(BPE)

Level Minimal

i Mild

 Marked

Symmetric or : Symmetric

Associated
features

Nipple retraction

Nipple invasion

Skin refraction

Skin thickening

Skin invasion ]
* Inflammatory cancer

{Directinvasion ]

Axillary adenopathy

Pectoralis muscle invasion

Chest wall invasion

Architectural distortion

Focus

Masses

Shape i Oval

0

Margin ; Circumsaribed

ot circumscribed

- Imegular
- Spiculated

Fat containing lesions

Lymph nodes { Normal

Fat necrosis

Hamartoma

Postoperative seromathematoma with fat

Location of lesion

Location

Depth

Internal : Homogeneous

enhancement Haterogeneous
characteristics

Kinetic curve
assessment

-{ Signal intensity
... (SI)ftime curve
| description

Initial phase

Delayed phase

: Washout

Non-mass
enhancement
(NME)

Distribution  Focal

L
: segmental

Muftpleregions

{ Diffuse

Internal : Homogeneous
enhancement  Hotarogeneous

patterns

! Clustered ring '

Intramammary lymph node

Skin lesion

Non-enhancing
findings

Ultrasound & MRI: Incomplete — Need Additional Imaging Evaluation
egative

Category
Catego

Ductal precontrast high signal on T1W

Cyst

Postoperative collections
(hematoma/seroma)

Post-therapy skin thickening and
trabecular thickening

Non-enhancing mass

Architectural distortion

Signal void from foreign bodies, clips, etc.

Implants

Implant material and  : Saline

lumen type ;
P : Silicone

- Intact
- Ruptured

Otherimplant material |

i Lumen type

i -Single
- Double
- Other

Implant location
 Retropectoral

: Retoglandular

Abnormal implant  Focal bulge
contour :

Intracapsular silicone  : Radial folds

fireine Subcapsulariine
 Keyhole sign (teardrop, noose)

¢ Linguine sign

Extracapsular

L : Breast
silicone H

Lymphnodes s

Water droplets

Peri-implant fluid

BI-RADS® ASSESSMENT CATEGORIES

Category 0: Mammography: Incomplete — Need Additional Imaging Evaluation and/or Prior Mammograms for Comparison

Category 3: Probably Benign

Category 4: Suspicious

& Ultrasound: Category 4B: Moderate suspicion for malignancy
Category 4C: High suspicion for malignancy

ncy

nown Biopsy-Proven Maligﬁéﬁf{fﬂm o

For the complete Atlas, visit acr.org/birads
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ANNEXE II : Mail de 'ACR confirmant la possibilité d'utilisation du BI-RADS pour

décrire des tumeurs mammaires mesenchymateuses

RE: New Contact Us Form Submission
1 message

Creech, Wil <WCreech@acr.org> 27 juillet 2018 & 15:28
A - "morwenn le.boulch@gmail.com” <morwenn.le_.boulch@gmail.com>

Hello Mrs Le Boulc'h,
Thank you for contacting the ACR with your question about BI-RADS®.
BI-RADS® findings are used to describe what is seen on breast imaging examinations.

Please follow the link below to see a PDF of the BI-RADS® findings mammography,
breast ultrasound, and breast MRI examinations:
(https://www.acr.org/~/media/ACR/Files/RADS/BI-RADS/BIRADS-Reference-
Card.pdf).

The nature of a finding, in this case ‘Sarcoma’ would be determined at pathology, not

at imaging.

Regards,

Wil

Wil Creech

Project Specialist, ACR Quality & Safety
1891 Preston White Drive

Reston, VA 20191

(800) 227-6440, ext. 4561

Do you Image Wisely and Gently? For more information, visit www.imagewisely.org and
www.imagegently.org.
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CARACTERISATION RADIOSENOLOGIQUE DES TUMEURS DESMOIDES
MAMMAIRES

RESUME EN FRANCAIS :

Contexte :Les tumeurs desmoides mammaires (TDM) sont des tumeurs conjonctives bénignes tres
rares (moins de 0,2% des tumeurs du sein) de la lignée myofibroblastique a potentiel agressif local, et
d’évolution imprévisible. Le diagnostic de certitude repose sur la biopsie et est parfois difficile
notamment pour les tumeurs sporadiques sans mutation du géne CTNNB1 associée. Leur présentation
radiologique a été trés peu étudiée et apparait comme proche de celle des cancers du sein bien que les
traitements different. Pour les TDM, la surveillance active (« Watch and Wait ») est l'attitude de
référence, a valider en RCP spécialisée. En cas de progression non jugulée par le traitement médical, la
chirurgie doit étre idéalement réalisée en marge RO, sous peine de s’exposer a un risque important de
récidive. Matériel et méthodes34 patients atteints de 36 TDM prouvées histologiquement ont été
inclus dans cette étude rétrospective multicentrique nationale avec relecture centralisée experte des
examens radiosénologiques. Résultats : Les TDM étaient toutes sporadiques, atteignant principalement
les femmes (91.2%) avec un &ge médian de 46 ans, dont 25.7% possédaient un antécédent
interventionnel homolatéral. En mammographie, 14/14 TDM étaient visibles, 1/1 en tomosynthese,
26/27 en échographie, 26/26 en IRM mammaire. En mammographie elles se présentaient sous la
forme d’'une masse, le plus souvent spiculée, ou d’'une distorsion architecturale. L’intérét essentiel de
I'échographie était de guider la biopsie. L'IRM était 'examen le plus informatif pour le diagnostic et

le bilan d’extension. Toutes les Iésions s’y présentaient sous la forme d’une masse, souvent spiculée
(92.3%) dont les spicules atteignaient la peau et/ou le muscle grand pectoral (87.5%), réalisant parfois
un « fascial tailsign » (26.9%). Elles présentaient un rehaussement précoce, persistant au temps tardif
(100%). Les TDM sporadiqgues non CTNNB1 mutées avaient des caractéristiques propres
démographiques (age, quadrant), mammographiques (masse de faible densité ou distorsion
architecturale ; p<0.05) et IRM (rehaussement précoce non homogene ; p<0.05). Condnsion :
masse intrammamaire de contours spiculés peut correspondre a une TDM d’autant plus si les spicules
atteignent la peau et/ou le muscle grand pectoral ou si un « fascial tail sign » est associé. L'IRM doit
étre réalisée pour étayer le diagnostic (notamment en I'absence de mutation) et afin de permettre la
surveillance. En cas de progression tumorale, I''lRM permet de planifier le geste opératoire.
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