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Objectifs

. Reconnaitre la physiopathologie de la maladie de Caroli (MC)

Poser le diagnostic positif de la MC
Proposer une prise en charge de la MC

Planifier les modalités de prise en charge de la MC



Introduction

Maladie de Caroli ( MC):

 Syndrome malformatif congénital rare des VBIH

« Groupe des maladies fibrokystiques du foie

- Dilatation kystique des canaux biliaires intrahépatiques

» Association fréquente avec la fibrose hépatique congénitale (FHC)



Introduction
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N. Venkatanarasimha et al. Clinical Radiology 2011.



Embryogenese
Les canaux biliaires intrahépatiques se forment a partir des hépatoblastes

1. Certaines hépatoblastes
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Les phénomenes d’organisation et de régression cellulaire de la

plague ductale sont controlés par le cil primaire



Pathogeénie

Au cours de la MC:

Défaut de développement et de réorganisation de
la plaque ductale

Secondaire a une anomalie de structure ou de
fonctionnement du cil primaire (ciliopathie)

Désorganisation de la structure des canaux bI|IaIrEE/

Ectasie canalaire '
Stagnation de bile e
Formation de calculs nnl g ) Loss | |
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Cirrhose biliaire Remodelage normal Remodelage pathologique




Pathogénie

Le remodelage de la plaque ductale est un processus de formation des
branches biliaires qui se fait par ordre de taille décroissante

Syndrome de Caroli
B S

Malformation plus tardive de la plague ductale
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Mutation du gene Polycystic Kidney and

Hepatic Disease 1 (PKHD 1; chromosome 6)

Myofibroblast
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M1 macrophage TCF|3
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Plus rarement: Mutations PKD1, PKD2, WDR19

Luca Fabris. Gastroenterology & Hepatology 2021; H Mirza et al. Hum Pathol. 2023;132:102-13.



Pathogeénie

Syndrome de Caroli:
e Mutations du gene PKHD1

- Spectre de la polykystose rénale autosomique récessive (PKRAD)

Tableau :
Dilatation kystique des VBIH

Fibrose hépatique congénitale

vV V V

Polykystose rénale autosomique récessive

MERAL GUNAY-AYGUN. American Journal of Medical Genetics
Part C (Seminars in Medical Genetics) 151C:296-306 (2009)



Epidémiologie
Maladie rare

Prévalence:
>MC: 1/1 000 000
»>SC: 1/100 000

Touche autant les hommes que les femmes

Age du diagnostic: avant 30 ans dans 80%

Lasagni et al. 7rans/ Gastroenterol Hepatol 2021;6:26
Cnossen et al. Orphanet J Rare Dis. 2014;9:69.



Présentation clinique

 Longtemps asymptomatique pendant 20 ans
» Se déclare chez I'adolescent ou I'adulte jeune
« Se manifeste par:

d,':ﬁ‘;%‘iﬁilrite:itigie Lithiases des VBIH et
o de la VBP (33%)

Apres cholécystectomie

»Diagnostic parfois difficile
+++

> Fréquent en cas de SC
> Résistance aux ATB

>Abces, septicémie Altération de la qualité
»1/3 des déces de vie

Hypertension portale
(20-50%)

> Fibrose hépatique
congénitale (FHC)

» Cirrhose biliaire
secondaire

» Peut se compliquer de
rupture de VO

T Diamond et al. Clin Liver Dis. 2021; Pierre-Antoine SORET . FMC HGE 2025; Jasmine Tidwell and George Y. Wu. Journal of Clinical and Translational Hepatology 2024.



Anomalies biologiques

 Cholestase chronique avec augmentation des GGT (64%), PAL (35%)
« Augmentation de la bilirubine (28%)

» Transaminases normales au debut

» Fonction hépatique reste longtemps préservée

 Hyperleucocytose a polynucléaires neutrophiles au moment des

épisodes d'angiocholite

Vincent Di Martino. FMC HGE 2022; Jasmine Tidwell and George Y. Wu. Journal of Clinical and Translational Hepatology 2024.



Imagerie Todani

Classification

Normal bile ducts
and gallbladder

Clé du diagnostic de la MC +++

Type L. Type TL Type L
Cystic dilation of the Saccular diverticulum of Choledochocele

Dilatation kystique des VBIH pamaam.  Salorias

= Type V de la classification de Todani

Type IVL A Type IV.B Iype V.
Cysts both on the Cysts only on the Cysts only on the
extrahepatic and extrahepatic bilkary tree intrahepatic biliary tree
Caroli disease

intrahepatic biliary tree

E. L. Simon et al. ECR 2025; DOI: 10.26044/ecr2025/C-24798.

Jun Wang, Xiaohu Li . Radiology 2025; 314(3):e242864

EASL ClinicalPractice Guidelines on the management of cystic liver diseases.
J of Hepatol 2022; 77: 1083-1108.



Imagerie

- Echographie abdominale
»Dilatation des VBIH

> Lithiases intrahépatiques

> Doppler peut mettre en evidence un rehaussement
au sein du kyste

- TDM abdominale et cholangio-IRM

- Sighes pathognomoniques de la MC

R. Koht et al. Abdominal Radiology (2025) 50:2969-2988.



Imagerie

Cholangio-IRM: examen de référence +++

allant jusqu’a 5 cm de diametre
»En communication avec le reste de |'arbre
biliaire
»Signe du point central «Central dot sign»
v'Pathognomonique +++
v'Vaisseau rehausse au sein du kyste

S

M. Lewin et al. AJR 2021: 216:1530-1538.



Imagerie

> Pas de prise de contraste de la paroi des kystes

> Calculs au sein des kystes sont frequents

>Une dilatation associée de la VBP peut se voir:

IRM T2: Calculs au sein des kystes

Secondaire aux épisodes d'angiocholite et de migrations lithiasiques

M. Lewin et al. AJR 2021: 216:1530-1538.



Imagerie

Eléments d’orientation vers une MC ou un SC
- Distribution des lésions

> Dilatations kystiques localisees - MC

» Dilatations kystiques diffuses > SC ou MC

- Lésions extra hépatiques associées

» Signes de FHC (Signes d'HTP)
SC

> kystes rénaux

M. Lewin et al. AJR 2021; 216:1530-1538.



Biopsies hépatiques

Utile pour le diagnostic de FHC +++

- Fibrose septale dense: Lésion histologique cle
qL“ d|St|ngue SC et MC Coloration HE: Volumineux canaux

biliaires ectasiques (étoiles) situés au
sein d’'une fibrose septale dense (fleches)

» Volumineux canaux biliaires ectasiques
communiquant avec le reste de voies biliaires

* Veinules portes hypoplasiques

Biopsie hépatique en cas de doute diagnostique

Place des tests non invasifs: n‘est pas bien définie

T. Diamond. Clinical Liver Disease 2021; 18 (4) OCTOBER 2021; Pierre-Antoine SORET. Post U 2025; EASL Clinical Practice Guidelines on the management of cystic liver
diseases. ] of Hepatol 2022; 77: 1083-1108.



Comment différencier une MC d’un SC?

Nature des Iésions
hépatiques

Localisation des
kystes

Mode de
transmission

Angiocholite
Hypertension portale

Anomalies rénales

Maladie de Caroli
Dilatation kystique des VBIH
isolée

Diffus ou localisés
Canaux biliaires
de grandes tailles

Sporadique
(majorité des cas)

Possible
Absente

Absentes

Syndrome de Caroli

Dilatation kystique des VBIH
+ Fibrose Hépatique Congénitale

Diffus
Canaux biliaires
de tailles intermédiaires

Transmission autosomique récessive
Mutations du gene PKHD1

Fréquente

Fréquente

Ectasies des tubules rénaux
Polykystose rénale



Diagnostics differentiels

1. Polykystose hépatique

Pas de communication avec |'arbre biliaire, pas de « central dot sign »
2. Maladie de Von Meyenburg ou Hamartomes biliaires
Microlésions kystiques diffuses, pas de continuité biliaire

3. Métastases kystiques

Prise de contraste de la paroi du kyste

4. Dilatations biliaires obstructives

Cholangite sclérosante primitive, Tumeur



Complications

» Angiocholites récidivantes compliquées d’abces hépatique et de
septicémie
- Lithiases intra-hépatiques

 Cirrhose biliaire secondaire

 Cholangiocarcinome (CC)



Maladie de Caroli et Cholangiocarcinome

» Prévalence: 7% >> population générale (0,05%)
 Incidence : 0,5-1,5 par 100 000 personnes par an

» Récidive apres resection: 75%

Mécanismes de carcinogénese incertains
> Inflammation chronique due a une cholangite récidivante
» Stase biliaire

> Irritation biliaire par des calculs biliaires

Fahrner et al. World J Gastroenterol. 2020;26(31):4718-4728.
EASL Guidelines. J of Hepatol 2022; 77: 1083-1108.



Maladie de Caroli et Cholangiocarcinome

» Diagnostic de CC repose sur la cholangio-IRM:
Syndrome de masse ou distorsion des voies biliaires dilatées

« Détection difficile en raison de I'anatomie anormale associee a la
dilatation des voies biliaires

« Rendement diagnostic des CA19-9 dans le dépistage du CC: médiocre

Dépistage: Suivi annuel par cholanghio-IRM

Confirmation du diagnostic est histologique

EASL Guidelines. J of Hepatol 2022; 77: 1083-1108; Recommandations de I’AFEF. Novembre 2022.



Traitement
Traitement conservateur

Dépend de la localisation et des conséquences cliniques de la maladie

Le traitement initial est focalisé sur les symptomes:

» Angiocholites > ATB x Traitement endoscopique si calcul accessible
> Abces hépatique = Drainage radiologique + ATB

> AUDC a 13-15 mg/kg/j si Cholestase ou Calculs

» Prise en charge de I'HTP

Echec du traitement symptomatique - Traitement chirurgical



Traitement
Résection chirurgicale

« Formes symptomatiques + atteinte mono-lobaire sans fibrose
ni HTP

 Hépatectomie droite ou gauche

Résultats:

>Morbidité faible

>Mortalité nulle

> Survenue de tumeurs malignes apres résection hépatique n’a jamais
éte décrite



Traitement
Transplantation hépatique

 Indication :
Angiocholites recidivantes et atteinte bi-lobaire
Ou atteinte mono-lobaire + fibrose hépatique ou HTP
lorsque la résection chirurgicale n‘est pas possible
 Résultats
> Survie de patients a 5 ans: 62-100%
>Survie du greffon a 5 ans: 72-100%

>La maladie ne récidive jamais sur le greffon

Mamone G et al. Abdominal Radiology 2019.
Hou et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2025) 20:497



Traitement
Transplantation hépatique

Cholangiocarcinome= contre-indication
- I| a été suggére que la TH peut étre envisagee en cas de CC < 2 cm
Timing optimal de la TH?

e Pas de consensus clair

» Les patients doivent étre orientés vers les centres de TH

>En I'absence d'angiocholite aigué ou d'insuffisance hépatique

> Et avant 'apparition d'une détérioration physique

EASL guidelines 2022
G. Sapisochin et al. Am J Transpl 2014;14:660-667.



Transplantation hépatique

 En cas de syndrome de Caroli + Insuffisance rénale:

Transplantation combinée rein-foie >> Transplantations séquentielles



Traitement
MC ou SC symptomatique

|

Traitement conservateur
Angiocholite: ATB
Cholestase: AUDC
Traitement endoscopique de lithiase, drainage d’abces

| } ! '

Maladie mono-lobaire Maladie diffuse ~ Maladie mono-lobaire
Fibrose ou cirrhose bi-lobaire Sans fibrose ni

Ot TR

Transplantation Hépatique Résection hépatique

Elaheh Karimzadeh-Soureshjani et al. Clinical Case Reports, 2025; 13:e70555

Cholangiocarcinome



 La maladie de Caroli est la conséguence de malformations de la
plague ductale au cours de I'embryogénese

 Souvent révéle par des angiocholites récidivantes

» Cholangio-IRM = examen de référence pour le diagnostic
Dilatations kystiques des VBIH communicant avec le reste de |'arbre
biliaire + Central dot sign

» Toujours rechercher une fibrose hépatique congeénitale et une

polykystose rénale



» Traitement initial conservateur

» Résection chirurgicale - formes symptomatiques localisées sans fibrose
hépatique

« TH = Formes diffuses compliquées d'angiocholite a répétition, d'abces
ou de septicémie, de cirrhose biliaire secondaire ou d'HTP invalidante

 Risque de cholangiocarcinome - Surveillance cholangio-IRM annuelle
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