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Introduction
Les événements thromboemboliques, notamment la 
thromboembolie veineuse (profonde) ou la throm-
boembolie artérielle, sont rares chez les enfants com-
parativement à la population adulte. La grande majori-
té des enfants atteints d’une thrombose présente une 
ou plusieurs affections médicales sous-jacentes as-
sociées (telles qu’une infection, une tumeur maligne, 
une maladie grave et/ou la présence d’un cathéter 
veineux central [CVC]) au moment de l’événement. 
Contrairement aux adultes, la thrombose spontanée 
représente une complication très rare(1–4). Étant donné 
que la thrombose chez les enfants survient généra-
lement chez des enfants malades, la présence d’une 
thrombophilie constitue probablement un facteur de 
risque supplémentaire plutôt qu’une cause isolée de 
thrombose(3).

Marqueurs de thrombophilie  
en laboratoire
La thrombophilie indique la propension à former 
des caillots sanguins qui peut résulter de facteurs 
de risque héréditaires et/ou acquis. Le dépistage 
de la thrombophilie fait généralement référence à 
l’analyse en laboratoire de marqueurs d’hypercoa-
gulabilité potentiellement associés à un risque accru 
de thrombose. Un certain nombre de marqueurs de 
thrombophilie héréditaire et acquise ont été identi-
fiés. Les marqueurs de la thrombophilie héréditaire 
comprennent la mutation prothrombotique dans les 
gènes codant le facteur V (mutation facteur V Leiden, 
FVL, variante G1691A) et la prothrombine (mutation 
du gène de la prothrombine, GPT, variante G20210A) 
et les déficits en anticoagulants naturels, notamment 
l’antithrombine (AT), la protéine C (PC) et la protéine 
S (PS)(3–5,8). Les affections acquises impliquent les 
anticorps antiphospholipides (aPLs). Le dépistage des 
aPLs doit être inclus dans le cadre d’une thrombose 
et/ou d’autres caractéristiques cliniques suggérant 
un syndrome des antiphospholipides (APS) chez le 
cas index(3,5,9).

D’autres facteurs de risque de thrombose basés 
sur des analyses de laboratoire ont été décrits, mais 
aucun n’a été largement accepté. Il s’agit plus précisé-
ment de l’augmentation des facteurs de coagulation 
(en particulier le facteur VIII)(10), de l’homocystéine et/
ou de la lipoprotéine a(5). Cependant, leur importance 
dans le risque de complications thromboemboliques 
chez les enfants reste incertaine et nous suggérons 
de ne pas effectuer ces tests de manière systéma-
tique lors de l’évaluation de la thrombophilie chez les 

enfants, car il n’existe pas de recommandations sur 
la manière dont des résultats anormaux devraient in-
fluencer la prise en charge de ces patient·e·s(3). Le dé-
pistage des mutations (polymorphismes) de la méthy-
lène tétrahydrofolate réductase (MTHFR) ne devrait 
plus être inclus dans les panels de thrombophilie(11).

Les marqueurs du panel de dépistage de la 
thrombophilie, leur mécanisme d’action, leur ana-
lyse et d’autres caractéristiques sont détaillés dans 
le tableau 1. La fréquence rapportée de chaque trait 
thrombophilique dans la population générale, comme 
illustrée dans le tableau 1, peut varier en fonction du 
type de marqueur (de 5 % pour la mutation FVL à 
1 : 1000 pour le déficit en AT) et en partie en fonction 
de l’origine ethnique de la population(3,5,12,13).

L’influence potentielle de la présence d’un trait de 
thrombophilie sur le risque de développer une pre-
mière thrombose veineuse, une récidive, un accident 
vasculaire cérébral (AVC) ischémique, ou d’une throm-
bose artérielle périphérique (non-cérébrale) chez l’en-
fant a été partiellement étudiée et rapportée(4,14–19). 
Dans l’ensemble, le risque d’un premier évènement 
thrombotique veineux, ou récurrent, était le plus élevé 
chez les personnes présentant un déficit en AT, PC ou 
PS et/ou des mutations homozygotes/hétérozygotes 
composites de FVL ou PG (trait thrombophilique à haut 
risque). En revanche, les hétérozygotes pour la muta-
tion FVL ou PG présentaient un risque plus faible (trait 
thrombophilique à faible risque)(3,20). Pour l’AVC isché-
mique chez les enfants, mais pas pour l’AVC isché-
mique périnatal, la prévalence d’un trait de thrombo-
philie était plus élevée que dans le groupe témoin(21–23). 
L’impact de la présence de marqueurs de thrombophi-
lie dans les événements thromboemboliques artériels 
non-cérébraux est moins clair(4).

Démarche pour le dépistage  
de la thrombophilie 
Les événements thromboemboliques en âge pédia-
trique surviennent principalement chez des enfants 
malades hospitalisés. Leur prise en charge, y compris 
toute décision relative aux tests de thrombophilie, 
implique souvent des médecins hospitaliers. D’autre 
part, les pédiatres en cabinet peuvent être sollicités 
par les parents pour obtenir des conseils sur la marche 
à suivre en cas d’antécédents familiaux d’événements 
thromboemboliques et/ou de thrombophilie, dans le 
cadre d’une consultation ambulatoire. Idéalement, ils 
devraient orienter le·la patient·e et sa famille vers un 
hématologue pédiatrique afin d’obtenir des conseils 
avisés avant d’effectuer le dépistage(3). En effet, les 
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recommandations relatives au dépistage de la throm-
bophilie chez les enfants et les adolescent·e·s, compte 
tenu des données disponibles limitées, se basent ma-
joritairement sur l’avis d’expert·e·s. Elles doivent donc 
faire l’objet d’une discussion au cas par cas lors d’une 
consultation spécialisée.

Dans l’ensemble, les scénarios dans lesquels un 
dépistage de la thrombophilie chez les enfants peut 
rentrer on considération comprennent(1,24) :

•	les patient·e·s pédiatriques ayant déjà présenté un 
événement thrombotique (cas index) et

•	les enfants/adolescent·e·s non affecté·e·s (asymp-
tomatiques) ayant, ou pas, des antécédents fami-
liaux positifs de thrombose (surtout apparentés de 
premier degré).

L’évaluation se concentre sur trois aspects prin-
cipaux. En premier lieu, il s’agit de déterminer l’utilité 
du dépistage dans un contexte spécifique (qui). En 
deuxième lieu, il conviendra de déterminer le moment 
opportun pour sa mise en œuvre (quand). Dans l’éven-
tualité où cela s’avérerait indispensable, il convien-
drait de spécifier le ou les tests à effectuer (quoi). Une 
vue d’ensemble indicative des scénarios (S1 à S10) et 
des recommandations lors du dépistage est présentée 
dans la figure 1, le tableau 2 et ci-dessous.

Des possibles arguments en faveur de l’établis-
sement d’un bilan de thrombophilie peuvent inclure :

•	meilleure compréhension de la physiopathologie de 
l’évènement ;

•	évaluation individuelle du risque de récidive ;

•	sensibilisation à la thromboprophylaxie pharmaco-
logique lors de situations à haut risque (chirurgie, 
maladie grave, traumatisme);

•	orientation sur l’usage de contraceptifs oraux com-
binés. 

D’autre part, il faudrait considérer aussi comme 
possibles arguments en défaveur d’un dépistage :

•	rareté de la thrombose pédiatrique, le plus souvent 
liée à des facteurs acquis;

•	prophylaxie secondaire déjà indiquée en cas de 
risque clinique connu;

•	risque de mauvaise interprétation des résultats ou 
de fausse réassurance;

•	information familiale possible sans tests supplé-
mentaires;

•	enjeux éthiques des tests génétiques chez l’enfant, 
réservés aux situations où une intervention précoce 
améliore le pronostic(3,25)

A noter que tout résultat anormal de test non 
basé sur l’ADN (y compris les protéines C et S et 
l’antithrombine) qui pourrait être altéré en raison de 
l’âge de l’enfant et/ou de la présence d’autres affec-
tions acquises (voir tableau 1) doit être confirmé. En 
outre, il est conseillé de tester les deux parents avant 
de conclure à la présence d’un déficit héréditaire en 
protéine C, protéine S ou antithrombine.

Marqueur Fréquence* Mécanisme pro
thrombotique / génétique

Analyse(s) Impact Facteur(s)  
confondant(s)

Mutation du facteur V  
de Leiden (FVL,  
variante A1691G)

~ 1:20 Confère une résistance  
à l’inactivation par  
la protéine C activée
• � Hérédité autosomique 

récessive 

Analyse de la mutation 
de l’ADN par PCR

Thrombophilie à bas risque  
(à l’état hétérozygote)

NA

Mutation du gène  
de la prothrombine  
(GPT, variante  
G20210A)

~ 1:50 Confère l’augmentation du 
taux de la prothrombine 
 �augmentation de la géné-

ration de thrombine
• � Hérédité autosomique 

récessive

Analyse de la mutation 
de l’ADN par PCR

Thrombophilie à bas risque  
(à l’état hétérozygote)

NA

Déficit en  
protéine C (PC)

~ 1:200 Absence d’anticoagulants 
naturels
• � Hérédité autosomique 

dominante

Activité Protéine C 
(test chromogénique ou 
test de coagulation)

Thrombophilie à haut risque# 

(déficit léger =  
état hétérozygote) 
(déficit sévère =  
homozygote / compound 
hétérozygote PC et PS 
 Purpura fulminans 
néonatal)

Valeurs spécifiques à 
l’âge. Contexte de CIVD, 
infection, carence en 
vitamine K, hépatopa-
thie, prise de COC et/ou 
d’asparaginase

Déficit en  
protéine S (PS) 

~ 1:500 Absence d’anticoagulants 
naturels
• � Hérédité autosomique 

dominante

Taux Protéine S libre 
(Immunoassay)

Déficit en  
antithrombine (AT)

~ 1:1’000 Absence d’anticoagulants 
naturels
• � Hérédité autosomique 

dominante

Activité de l’antithrom-
bine (test chromo-
génique ou test de la 
coagulation) 

Thrombophilie à haut risque# 

(déficit léger =  
état hétérozygote) 
(déficit sévère =  
état homozygote)

Valeurs spécifiques  
à l’âge. 
Déficit acquis :  
syndrome néphrotique, 
hépatopathie, infec-
tions, asparaginase.

Antiphospholipides (aPLs) élevés (acquis)¶

Anticoagulant lupique 
(AL)
Anticorps anti-cardioli-
pine (aCL) 
Anticorps Anti-β2 Glyco-
protéine I (anti-β2-GPI)

Variable Activation endothéliale Test fonctionnel pour 
l’anticoagulant lupique 
et Immunoassay pour 
le taux d’anticorps IgG 
and IgM 

Risque élevé principalement 
en cas de triple positivité 
(AL, aCL, anti-β2GPI) et/ou 
de coexistence d’un lupus 
érythémateux disséminé

Positivité possible 
aussi en cas d’infection, 
inflammation, tumeur.
AL pos. en cas d’anti-
coagulation

Tableau 1.  Panel de thrombophilie 
Ce tableau résume les marqueurs inclus dans le panel de thrombophilie, leur fréquence, leurs caractéristiques, leur analyse et leur impact potentiel en pédiatrie. 
Abréviation : ADN, acide désoxyribonucléique ; CIVD, coagulation intravasculaire disséminée ; IgG, immunoglobuline G ; IgM, immunoglobuline M ; 
PCR, réaction en chaîne par polymérase ; COC, contraceptif oral combiné ; NA, non applicable  
* à l’état hétérozygote; # Surtout en présence de facteurs de risque concomitants, par exemple traumatisme, chirurgie, COC; ¶ Le dépistage des aPLs  
n’est effectué que lors de l’évaluation d’enfants ayant présenté une thrombose. Ce dépistage ne fait pas partie de l’évaluation des enfants asymptomatiques  
ayant des antécédents familiaux de thrombose, car le syndrome des aPLs est une thrombophilie acquise.
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Dépistage de thrombophilie  
chez les patient·e·s ayant  
subi·e un événement thrombo­
embolique (cas index) 

La prévalence rapportée des différents traits de 
thrombophilie chez les patient·e·s pédiatriques at-
teint·e·s de thrombose peut varier entre 13 et 79 %, 
ce qui reflète principalement l’hétérogénéité de la 
conception des études, ainsi que les caractéristiques 
cliniques et démographiques des populations étu-
diées(3). Il est essentiel de comprendre les circons-
tances dans lesquelles l’évènement thrombotique 
s’est produit afin de mettre en perspective l’impact 
que les résultats du test de thrombophilie peuvent 
éventuellement avoir sur la prise en charge.

Vous trouverez ci-dessous des conseils pour le 
test de thrombophilie basés sur différents scénarios 
(S1–7) chez les patient·e·s atteint·e·s de thrombose 
(figure 1, tableau 2) :

•	Pour la thrombose veineuse non-provoquée ou ré-
currente chez les nouveau-nés, les enfants et les 
adolescent·e·s (S1), il est recommandé de réaliser 
un test diagnostique de thrombophilie. Rationnel : 
les thromboses veineuses non provoquées (sponta-
nées) sont extrêmement rares en pédiatrie, et leur 
taux de récidive dans ce contexte est relativement 
élevé et peut être influencé par une thrombophilie 
sous-jacente(3,14,19,26). La thrombophilie héréditaire 
était plus fréquente chez les enfants plus âgés pré-
sentant une TEV non-provoquée (60 %) que chez les 
enfants présentant une TEV secondaire à une affec-
tion médicale sous-jacente (< 10 %)(12). Les résultats 
peuvent aider à prendre une décision concernant la 
durée du traitement et, éventuellement, la nécessi-
té de dépister les membres de la famille, principale-
ment dans le contexte d’un trait thrombophilique à 
haut risque (définition cf. partie introduction) .

•	Pour les nouveau-nés atteints de purpura fulminans 
(S2) (ou d’autres thromboses graves non-provo-
quées telles que des thromboses des sinus veineux 
cérébraux étendues), il est fortement recommandé 
de procéder immédiatement à des tests de throm-
bophilie afin de détecter un trait de thrombophilie à 
haut risque et plus particulièrement un déficit sé-
vère (homozygote/compound hétérozygote) en pro-

téines S, C et antithrombine. Rationnel : un traite-
ment substitutif doit être instauré rapidement(27,28). 
Dans de tels cas, il est fortement recommandé de 
consulter un centre spécialisé dans le traitement de 
la thrombose.

•	En cas de thrombose veineuse provoquée (non-liée 
à un CVC) (S3) chez les nouveau-nés, les enfants 
et les adolescent·e·s, le dépistage de thrombophi-
lie n’est généralement pas proposé, mais peut être 
considéré dans certains circonstances. Rationnel : 
les données en matière sont très limitées et les 
pratiques peuvent varier. Chez les patient·e·s pré-
sentant une première thrombose veineuse associée 
à une condition/circonstance claire (par exemple, 
infection systémique grave, cancer/traitement as-
socié, chirurgie majeure/traumatisme, syndrome 
néphrotique), le dépistage n’est pas recommandé. 
Ceci sur la base aussi que les facteurs déclenchants 
sont dans la plus part des cas transitoires et que la 
durée de traitement pour une thrombose veineuse 
provoquée est en général ≤ 3 mois(1). Cependant, 
il peut être raisonnable d’effectuer des tests de 
thrombophilie dans certaines circonstances, telles 
que l’événement thrombotique inhabituel et/ou 
l’incertitude/faiblesse du ou des facteurs déclen-
chants(14,20).

•	Pour une thrombose veineuse ou artérielle liée à un 
CVC ou à un cathéter artériel (CA), respectivement, 
(S4) chez les nouveau-nés, les enfants ou les ado-
lescent·e·s, les tests de thrombophilie ne sont pas 
recommandés. Rationnel : la présence du cathéter 
est le facteur de risque le plus important de throm-
bose chez les enfants, et les tests de thrombophilie 
ne jouent aucun rôle supplémentaire dans l’orienta-
tion des décisions thérapeutiques(4,29,30).

•	Pour les thromboses artérielles non-cérébrales 
non-provoquées ou provoquées (non-liées à un 
cathéter) (S5), un dépistage peut être envisagé 
en cas d’événement thrombotique inhabituel et/
ou d’incertitude concernant le ou les facteurs dé-
clenchants. Rationnel : cette complication est rare 
et associé comme complication lors de certaines 
maladies, comme lors d’une malformations vascu-
laires, certains formes d’artérites (p.ex. Kawasaki, 
artérite de Takayasu) ou hyperlipidémie familiale. 
De plus seules des données marginales sont dispo-
nibles, ce qui ne permet pas de formuler une recom-
mandation définitive(2,4).

Patient·e avec thrombose (cas index) 

Thrombose veineuse Thrombose artérielle

(S1)
Non- provoquée / 

récurrente 

(S2) 
Purpura fulminans /

non-sepsis CIVD

(S3) 
Provoquée  

(non liée  
au cathéter)

(S4)
Liée au cathéter veineux central ou 

artériel

(S5) 
Non-provoquée / 

provoquée (non liée  
au cathéter) / 

récurrente 

(S6)
AVC 

pédiatrique

(S7)
AVC ischémique 

périnatal

Enfants/adolescent·e·s sans thrombose

avec histoire familiale positive de thrombose 
avec trait thrombophilique connu ou inconnu 

(S8)

avec histoire familiale négative de thrombose avec

trait thrombophilique connu 
(S9) 

trait thrombophilique inconnu 
(S10) 

Figure 1. Scénarios (S1 à S10) clinique pour l’évaluation de dépistage de la thrombophilie chez les enfants.
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•	Pour l’accident vasculaire cérébral (AVC) isché-
mique pédiatrique (S6), un dépistage de la throm-
bophilie (à l’exception des enfants atteints de dré-
panocytose) peut être envisagé chez certain·e·s 
patient·e·s en fonction des circonstances de son 
apparition(21,31). Rationnel : les données actuelles 
suggèrent un lien entre la présence d’une throm-
bophilie diagnostiquée en laboratoire (héréditaire 
ou acquise) et l’apparition d’un AVC ischémique(18). 
Néanmoins, ces données ne sont pas suffisantes 
pour valider l’utilité de ces tests, compte tenu de 
la diversité des contextes dans lesquels l’AVC peut 
survenir. De plus, l’impact de la thrombophilie sur 
le risque de récidive de l’AVC est moins clair(17,18,21,31).

•	Pour les AVC ischémiques dans la période périna-
tale (S7), les tests de thrombophilie ne sont pas re-
commandés. À l’heure actuelle, aucune preuve ne 
justifie la réalisation systématique de ces tests en 
dehors des protocoles de recherche. L’importance 
de la thrombophilie dans la physiopathologie et les 
résultats à long terme des AVC périnataux n’est pas 
encore connue(23,32).

Le moment auquel effectuer les tests doit être 
déterminé en fonction de leur potentiel impact sur les 
soins prodigués à l’enfant. À quelques exceptions près, 
les tests de thrombophilie ne sont pas recommandés 
en cas d’événement thrombotique aigu. En effet, les 
résultats de ces tests influencent rarement la prise en 
charge aiguë d’un·e patient·e atteint·e de thrombose, 

qui doit être traitée indépendamment. Les exceptions 
concernent les nouveau-nés présentant un purpura ful-
minans (déficit sévère en protéine S), pour lesquels un 
traitement de substitution doit être mis en place rapi-
dement(27,28). En outre, en cas de forte suspicion d’APS, 
il convient d’envisager de tester les aPL avant de com-
mencer l’anticoagulation, car cela modifierait l’analyse.

Dans la plupart des cas, le dépistage, si retenu 
comme indiqué, doit être reporté au plus tôt à 3 à 6 
mois et après l’arrêt du traitement anticoagulant. Les 
résultats peuvent aider à estimer le risque de récidive 
et guider la durée du traitement ou la prophylaxie se-
condaire lors de situations à risque.

Toutefois, les données disponibles ne permettent 
pas encore de proposer aux patient·e·s et à leurs 
proches une approche définitive fondée sur le risque(1).

Dépistage de thrombophilie chez 
les patient·e·s sans antécédent  
de thrombose (patient·e·s 
asymptomatiques)

La décision de procéder ou non au dépistage dans ce 
contexte repose davantage sur la présence ou non 
d’antécédents familiaux positifs de thrombose, et 
dans une moindre mesure, sur la présence d’un trait 
thrombophilique positif dans la famille.

Scénario
(Qui)

Recommandation Moment 
(Quand)

Test
(Quoi)

Dépistage de thrombophilie chez les enfants/adolescent·e·s atteint·e·s de thrombose (cas-index)

S1 Thrombose veineuse non-provoquée  
ou récurrente

Recommandé Suivi Panel de thrombophilie complet

S2 Purpura fulminans
(ou CIVD aiguë non septique)

Recommandé Phase aiguë Protéine C et S, antithrombine

S3 Thrombose veineuse provoquée 
(non-liée au cathéter)

Peut être envisagé chez certains 
patient·e·s (cf. avec le texte)

Suivi Panel de thrombophilie complet

S4 Thrombose veineuse ou artérielle liée  
au cathéter

Non recommandé

S5 Thrombose artérielle non-cérébrale
 (non-liée au cathéter)

Peut être envisagé chez certains 
patient·e·s (cf. avec le texte)

Suivi Panel de thrombophilie complet

S6 AVC ischémique pédiatrique Peut être envisagé chez certains 
patient·e·s (cf. avec le texte)

Suivi Panel de thrombophilie complet

S7 AVC ischémique périnatal Non recommandé

Dépistage de thrombophilie chez les enfants / adolescent·e·s sans thrombose

S8 Antécédents familiaux positifs*  
de thrombose et trait thrombophilique connu  
ou inconnu (non encore testé)

Peut être envisagé dans certaines circonstances: 
• � TE au premier degré < 40 ans et/ou dans plusieurs  

de premier et deuxième degré et
• � TE non-liée au cathéter et autres condition(s) 

absente(s)/faible(s)
+ �exposition à condition(s) pro-thrombotique(s)  

(p. ex. chirurgie, COC)

Si inconnu, tester d’abord le·la 
patient·e-index (autrement panel 
de thrombophilie complet)
Si connu, selon le trait familial 

S9 Antécédents familiaux négatifs pour une 
thrombose et trait thrombophilique connu

Peut être envisagé dans de rares circonstances :
• � trait thrombophilique chez les deux parents ou
• � trait thrombophilique à haut risque 
+ �exposition à condition(s) pro-thrombotique(s)  

(p.ex. chirurgie, COC)

Selon le trait familial connu 

S10 Antécédents familiaux négatifs pour une 
thrombose et trait thrombophilique inconnu

Non recommandé
(y compris en cas de présence ou d’exposition  
potentielle à une ou plusieurs 
affections pro-thrombotiques acquises)

NA

Tableau 2.  Recommandations pour le dépistage de thrombophilie dans différents scénarios (S1 à S10) : 
Abréviations : AVC, accident vasculaire cérébral ; aPL : anticorps antiphospholipides ; CA, cathéter artériel ; CIVD, coagulation intravasculaire disséminée ;  
COC, contraception orale combinée ; CVC, cathéter veineux central 
*Membres de la famille de premier ou deuxième degré atteints de thrombose
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Dépistage chez les enfants/adolescent·e·s 
avec des antécédents familiaux positifs  
de thrombose (S8)
Pour les enfants/adolescent·e·s ayant des antécé-
dents familiaux positifs de thrombose avec un trait de 
thrombophilie connu ou inconnu (non encore testé), le 
dépistage n’est pas systématiquement recommandé, 
mais peut être envisagé dans certaines circonstances. 
Rationnel : Les données sur la prévalence de la throm-
bose (principalement la thrombose veineuse) chez 
les enfants ayant des antécédents familiaux positifs 
et sur la présence d’un trait de thrombophilie dans ce 
contexte sont limitées et dérivent principalement des 
données des adultes(3,20).

Bien que controversé, le dépistage peut être rai-
sonnable dans certaines situations, notamment en 
cas d’antécédents familiaux, tels qu’une thrombose 
non-liée au cathéter et associée à des facteurs déclen-
chants faibles (comme p. ex. la pilule) ou non identi-
fiés, survenant chez un parent du premier degré avant 
l’âge de 40 ans, ou chez plusieurs parents proches. Il 
est donc très important d’élucider les circonstances 
dans lesquelles la thrombose est survenue chez le ou 
les patient·e·s index de la famille, notamment les fac-
teurs de risque, les conditions et l’âge au moment de 
la complication thrombotique. En autre, la thrombose 
veineuse est plus fréquente chez les porteurs·euses 
d’une thrombophilie, en particulier d’un déficit en 
antithrombine, protéine C ou protéine S (incidence 
annuelle : 2,82 %), plutôt que pour les traits à faible 
risque (FVL ou PTG hétérozygotes, 0,2–0,5 %/an)
(3,14,15). Par conséquent, en ce qui concerne le dépis-
tage, si retenu indiqué, il devrait d’abord être effectué 
chez les patient·e·s index et puis chez les membres de 
sa famille asymptomatiques n’ayant pas présenté de 
complication thrombotique et surtout afin d’identifier 
un trait à haut risque.

Chez les enfants/adolescent·e·s sans  
antécédents familiaux de thrombose
•	Avec un trait de thrombophilie connu dans la famille, 

le dépistage n’est pas à priori recommandé (S9) et 
peut être envisagé dans de rares circonstances. Ra-
tionnel : L’incidence absolue de la thrombose chez 
les enfants présentant un trait de thrombophilie, 
surtout à faible risque (mutation hétérozygote FVL 
ou PTG), reste très basse. Toutefois, même si le 
consensus n’est pas unanime parmi les expert·e·s, 
le dépistage peut être envisagé dans certaines cir-
constances, telles que : en présence de marqueurs 
de thrombophilie à haut risque (voir ci-dessus) et/
ou la présence d’un trait de thrombophilie chez les 
deux parents (avec un risque de trait de thrombo-
philie homozygote ou hétérozygote composé chez 
les descendants) et dans le contexte de possible ex-
position à risque thrombotique. Par exemple, avant 

l’administration de COC, il peut être envisagé de dé-
pister les filles issues de familles présentant un trait 
de thrombophilie à haut risque, afin d’éviter l’utilisa-
tion de contraceptifs contenant des œstrogènes en 
cas de résultat positif. Il est toutefois préférable de 
reporter le dépistage jusqu’à ce qu’ils soient en âge 
de décider eux-mêmes, après avoir pesé le pour et 
le contre(3,20).

•	Sans trait de thrombophilie connu, le dépistage 
n’est pas recommandé dans ce cas (S10). Ration-
nel : aucun essai clinique ne démontre l’efficacité et 
le rapport bénéfice/risque d’une thromboprophy-
laxie ni le bénéfice par rapport à la décision d’intro-
duire une COC(5).

Globalement, en ce qui concerne le moment ap-
proprié pour procéder (si vraiment retenu nécessaire) 
au dépistage, il semble raisonnable de le reporter chez 
les enfants asymptomatiques jusqu’à ce qu’ils soient 
en âge de décider par eux-mêmes après avoir pesé le 
pour et le contre, étant donné que l’incidence abso-
lue de la thrombose en âge pédiatrique est très faible, 
même chez les enfants avec trait de thrombophilie. 
En effet, un dépistage dans ce contexte peut ne pas 
être justifié au vu des avantages et des inconvénients 
mentionnés auparavant(3). Les tests chez les enfants 
asymptomatiques ne doivent être effectués que pour 
les thrombophilies génétiques bien établies, qui sont 
résumées dans le tableau 1. Si le trait de thrombophi-
lie familiale est inconnu, il faut d’abord envisager de 
tester le membre de la famille index avec TE. En cas 
de trait de thrombophilie connu, il est conseillé d’ef-
fectuer ce test de manière sélective.

Conclusion

Les complications thrombotiques chez les enfants 
restent rares et surviennent majoritairement en 
présence de plusieurs facteurs de risque/conditions 
concomitants au moment de la complication. La pré-
sence d’une thrombophilie constitue probablement 
un facteur de risque supplémentaire plutôt qu’une 
cause isolée de thrombose(3). Il incombe au médecin 
traitant de décider si, quand et quels tests sont appro-
priés pour chaque enfant, et dans tous les cas, il est 
conseillé que le dépistage de thrombophilie fasse l’ob-
jet d’une discussion approfondie avec le·la patient·e et 
sa famille et qu’il soit proposé en consultation avec le 
spécialiste.
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