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Télomères 25-30 %

Surfactant 3-5 %

Autres syndromes 3-5 %
Inconnu 60 %

Fibrose pulmonaire familiale
• Telomere-related genes (TRG)

TERT 15 %

TERC 5 %

PARN 4 %
RTEL1 8 %

TRG

Télomères et poumon, Guérin, RMR 2022 
Téloméropathie 
• Pneumopathie interstitielle diffuse (PID) à un âge jeune

• Pathologie hépatique (cirrhose)

• Pathologie hématologique (insuffisance médullaire, myélodysplasie)

• Canitie (cheveux blancs) précoce
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• Histologie peu connue
• Deux séries : 

– Pneumonie interstitielle idiopathique familiale (30 patients)
Familial Idiopathic Interstitial Pneumonia, 
Leslie, Arch Pathol Lab Med. 2012

– PID chez des patients avec télomères courts (26 patients)
Pathology, Radiology, and Genetics of Interstitial Lung Disease in Patients With Shortened Telomeres, 
Cecchini, Am J Surg Pathol 2021

• PID difficiles à classer
• Beaucoup d’inclassables (57 et 23%)
• Cas classés en PIC avec beaucoup de critères atypiques
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Caractériser sur le plan histologique et scannographique 
une cohorte de 30 patients atteints de PID 

avec variant pathogène constitutionnel d’un TRG
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• Patients avec un diagnostic de PID et de mutation de TRG
• Biopsie pulmonaire chirurgicale (5 patients) et/ou explant (25 patients)
• Entre 2009 et 2022 à l’hôpital Bichat, Paris
• TDM disponible pour tous les patients

• Relecture indépendante des 30 cas par deux pathologistes
• Évaluation d’une grille de 24 critères histologiques
• Évaluation du pattern primaire et d’éventuels pattern secondaires
• Relecture commune des critères discordants pour consensus

• TDM relus de la même façon par deux radiologues
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• 30 patients
• Homme : 18 (60 %) 
• Fumeur : 16 (57 %)

– paquets-années (médiane) : 20 (2-40)
• Âge médian au diagnostic : 55 ans (28-70) 
• Âge médian à la transplantation pulmonaire : 59 ans (30-67)
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• Variants pathogènes de TRG TERT 15 %

TERC 5 %
RTEL1 8 %

PARN 4 %

TERT 63 %
TERC 17 %
RTEL1 17 %
PARN 3 %



Pattern scannographique des fibroses avec mutation de TRG

12 PIC (pneumopathie interstitielle 
commune)
10 inclassables
5 PPFE (fibro-élastose pleuro-
parenchymateuse
2 PINS (pneumopathie interstitielle 
non spécifique)
1 PHS (pneumopathie 
d’hypersensibilité)

33%

17%
7%3%

40%
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27%

17%

10%7%

40%

Pattern histologique des fibroses avec mutation de TRG
Pattern primaire

12 PIC (pneumopathie interstitielle 
commune)
8 inclassables
5 PPFE (fibro-élastose pleuro-
parenchymateuse
3 PINS (pneumopathie interstitielle 
non spécifique)
2 PHS (pneumopathie 
d’hypersensibilité)
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PIC (pneumopathie interstitielle 
commune)
PPFE (fibro-élastose pleuro-
parenchymateuse)
ALI (acute lung injury)
PHS (pneumopathie 
d’hypersensibilité)
PINS (pneumopathie interstitielle 
non spécifique)
Empoussiérage

PIC

PPFE
PHS PINS

Pouss.

Pattern histologique des fibroses avec mutation de TRG
Patterns primaires et secondaires confondus
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24 critères histologiques
Intensité    0   1   2   3 
Non évaluable
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Bleu Alcian
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Fibrose jeune inflammatoire non-
systematisée

Front continu de foyers fibroblastiques
Fibro-élastose 

Inflammation lymphocytaire interstitielle

Granulomes

Cas inclassables : 5 critères histologiques
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Anticorps P16 


