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Erwagungen

E.2

a) En tant qu’ autorité de recours contre des décisions prises par des assureurs sociaux, le
juge des assurances sociales ne peut, en principe, entrer en matiere — et le recourant
présenter ses griefs — que sur les points tranchés par cette décision ; de surcroit, dans le
cadre de |’ objet du litige, le juge ne vérifie pas lavalidité de la décision attaguée dans son
ensemble, mais se borne a examiner les aspects de cette décision que le recourant a
critiqués, exception faite lorsque les points non critiqués ont des liens étroits avec la
guestion litigieuse (ATF 134V 418 consid. 5.2.1, 131V 164 et 125V 413 consid. 2c ; TF
9C 678/2011 du 4 janvier 2012 consid. 3.1). b) En I'occurrence, le litige porte sur le fait de
savoir s I'insuffisance médullaire sévere dont souffre le recourant est congénitale ou
acquise.

E.3

a) A teneur del'art. 3d. 2 LPGA, est réputée infirmité congénital e toute maladie présente a
la naissance accomplie de I'enfant.

- 14 - Conformément al'art. 13 LAI, les assurés ont droit aux mesures médical es nécessaires
au traitement des infirmités congénitales au sensdel'art. 3 a. 2 LPGA jusqu'al'dge de 20
ansrévolus (a. 1). Le Conseil fédéral établira une liste de cesinfirmités. Il pourraexclure la
prise en charge du traitement d'infirmités peu importantes (al. 2). Faisant usage de la
délégation prévue al'art. 13 a. 2 phr. 1 LAI, le Conseil fédéral aédictéI'OIC. Aux termes
de cette ordonnance, sont réputées infirmités congenitales au sens del'art. 13 LAI les
infirmités présentes a la naissance accomplie de I'enfant (art. 1 a. 1 phr. 1 OIC [reprise de
I'art. 3a. 2 LPGA]) et qui figurent danslaliste annexée al'OIC (art. 1 a. 2 phr. 1 OIC). En
prenant en charge le traitement des infirmités congenitales des assurés &gés de moins de 20
ansrévolus, I'Al encourage et finance dés | e plus jeune &ge la correction — plus facile, plus
efficace et moins colteuse qu'ultérieurement — de handicaps qui seront susceptibles
d'entraver les assurés al'age adulte. On notera en particulier que le traitement de |'affection
en tant que telle est compris dans le cadre I'art. 13 LAI ; en effet, cette disposition tient
compte du fait que lesinfirmités congénitales ne sont par définition ni des maladies, ni des
accidents (ATF 122V 113 consid. 3a/cc). Par ailleurs, afin de garantir les principes de
I'égalité devant laloi et de la sécurité du droit, le champ d'application de I'art. 13 LAI est
strictement délimité dans I'OIC, laquelle définit ce qu'il faut entendre par infirmités
congénitales au sensde I'Al (art. 1 al. 1 OIC) et énumere, dans une liste annexe, celles qui
donnent droit & des mesures médicales de I'Al. Le Département fédéral de I'intérieur est
autorise a compléter cette liste en y gjoutant des infirmités dont la nature congénitale est
évidente, mais qui ne figurent pas encore dans celle-ci (art. 1 a. 2 phr. 2 OIC) (Michel
Valterio, Droit de I'assurance-vieillesse et survivants [AV S] et de I'assurance-invalidité
[Al], Geneve/Zurich/Bale 2011, n. 1537 et 1538 p. 416). Plus particuliérement, le ch. 322



delaliste annexée al'OIC mentionne, au titre des infirmités congénital es pouvant justifier
I'octroi de mesures médicales de I'Al, les anémies congénital es hypoplastiques ou
aplastiques, leucopénies et thrombocytopénies congénital es.

-15-b) Selonl'art. 1 a. 1 phr. 1 OIC, sont réputées infirmités congénitales les infirmités
qui existent a la naissance accomplie. Celle-ci est réputée accomplie lorsque le corps vivant
de I'enfant est complé&tement sorti de celui de lamére. Des facteurs pathogenes qui
existaient éventuellement avant la nai ssance ou au moment de celle-ci ne tombent pas sous
le coup del'art. 13 LAI. Lasimple prédisposition a une maladie n'est pas réputée infirmité
congénitale (art. 1 al. 1, phr. 2 OIC). De méme, une |ésion causée par un accident n'est pas
considérée comme une infirmité congénitale méme si |'état pathol ogique a contribué a
provoquer |'accident. Pour déterminer sil y ainfirmité congénitale, c'est, comme al'art. 12
LAI, lasymptomatologie et non la pathogenese de I'affection qui est déterminante. Lesch. 7
et 8 CMRM (Circulaire sur les mesures médicales de réadaptation de I'Al) prévoient que si
une affection peut étre aussi bien acquise que congénitale et que, dans le cas d'espece, il
existe des doutes sur I'authenticité d'une infirmité congénitale, I'avis diment motivé d'un
médecin spécialisé, qui tient celle-ci pour hautement probable en se fondant sur
I'enseignement médical actuel, est alors déterminant. Pour admettre I'existence d'une
infirmité congénitale, il ne suffit pas que le diagnostic posé corresponde al'une des
infirmités figurant dans I'annexe de I’ OI C puisque certaines de ces affections, telles que les
tumeurs ou les épilepsies, peuvent étre acquises. Sil n'y a pas d'indications suffisantes a ce
sujet dans le rapport médical, il faut examiner, en se basant sur I'anamnese, sur |'état de
I'assuré et sur d'éventuelles instructions complémentaires, sil sagit bien delaforme
congénitale de lamaladie (RCC 1963 p. 354, | 398/62 ; TF 8C_196/2009 du

E.3.2

et 3.3, 126 V 353 consid. 5b et 125V 193 consid. 2 ; TF 9C_719/2016 du ler mai 2017
consid. 5.2.2).

E.5

a) En I’ espece, les avis des médecins concordent sur e fait que I'assuré présente une
pathologie initiale, a savoir une aplasie médullaire sévére, et un diagnostic secondaire, un
syndrome myél odysplasique avec monosomie 7. Ces atteintes ont été traitées par greffe de
cellules souches hématopoiétiques (alogreffe) le 20 décembre 2013 entrainant une
complication liée ala greffe sous forme d'un rejet chronique greffon contre hote (GVH)
impliquant un traitement par immunosuppression et corticostéroides. Ces traitements ont eu
pour effet secondaire une insuffisance surrénalienne. Dans le cadre des recherches sur
I'étiologie de |’ affection du recourant, des anomalies chromosomiques (monosomie 7) ont
été démontrées ainsi que des anomalies des chromosomes chez son pere et samere
(raccourcissement des télomeres). b) Les syndromes myél odysplasi ques avec monosomie 7
(MDS pour MyeloDysplasic Syndromes) sont des affections clonales des cellules souches
pluripotentes ou myéloides de la moelle osseuse, caractérisées par une hématopoiese
inefficace, responsable de cytopénies affectant une ou plusieurs lignées sanguines (globules
rouges, globules blancs, thrombocytes). Les MDS n'ont pas de cause clairement établie.

L eur incidence augmente avec I’ &ge, la majorité des patients ayant plus de 60 ans. LesMDS
peuvent étre primaires (aussi appelés de novo) ou secondaires lorsqu'ils surviennent apres
exposition a des agents exogenes comme un traitement de chimiothérapie, de radiothérapie,
Ou apres exposition a certains agents exogenes comme le benzéne qui endommage I'ADN



des cellules souches normales. La fumée de cigarette, qui contient du benzene, est
maintenant reconnue comme la cause d'exposition la plus courante. L e benzéene se retrouve
€galement dans certains milieux

- 18 - industriels (solvants, teintureries). Cependant seule une faible proportion des
PErsonnes exposees a ces agents exogenes développe un MDS. Une des

principal es-hypothéses pour-expliquer pourquoi le MDS se dével oppe seulement chez
certaines personnes est que celles-ci ont hérité des genes qui limitent leur capacité de
détoxifier les agents causals. La grande majorité des patients atteints souffrent dun MDS
primaire et ne présente habituellement pas d'évenement déclencheur défini. Celadit, la
classification des MDS de I'OM S (Organisation mondiale de la santé) s'applique aux
adultes, mais pas aux enfants pour lesquels une classification spécifique a été proposee.
Chez I'enfant, ces affections sont trés rares. En outre la probabilité d'une exposition a des
agents exogenes est tres faible. Elles sont donc considérées comme primaires (de novo). La
littérature récente montre sans égquivoque que des anomalies génétiques, en particulier sur le
chromosome 7 et sur les télomeres, peuvent entrainer des MDS (Njgjou et al, 2010, Blood
2008 et 2014, spéc. p. 2777 ; Cdado RT, Neal S, Young NS. Telomere maintenance and
human bone marrow failure. Blood 2008; 111(9):4446-4455 ; Savage SA, Bertuch AA. The
Genetics and Clinical Manifestations of Telomere Biology Disorders. Genet Med 2010;
12(12):753-64 ; Y oung NS. Bone marrow failure and the new telomere diseases: practice
and research. Hematology 2012 Apr ;17 Suppl 1:S18-21 ; Townsley DM, Dumitriu B,

Y oung NS. Bone marrow failure and the telomeropathies. Blood. 2014 Oct
30;124(18):2775-83 ; Savage SA, Dufour C. Classical inherited bone marrow failure
syndromes with high risk for myelodysplastic syndrome and acute myelogenous leukemia.
Semin Hematol. 2017;54(2):105-114). c) L'OAI retient que I'affection dont souffre le
recourant n'est pas du ressort de I'Al sous chiffre 322 OIC (anémies congénitales
hypoplastiques ou aplastiques, |eucopénies et thrombocytopénies congénitales), au motif
que lasimple prédisposition & une maladie n'est pas réputée infirmité congénitale. Il suit en
celal'avisdelaDresse C. qui écrit qu’ « une prédisposition génétique ne signifie
pas la survenue d'une pathol ogie spécifique » (avis médical du 23 février 2016). En
I'occurrence, I'OAI reconnait toutefois la nature

- 19 - génétique de I'affection quand il mentionne que I'avis de Dresse F. ne peut
pas étre suivi, « car ¢’ est au niveau des cellules souches de I'nématopoiése qu'il y aeu une
transformation acquise avec cellules présentant, dans leur DNA, une monosomie 7 » (avis
médical du 2 décembre 2015). En effet, la question de I'origine de |'affection de I'assuré
peut étre vue de plusieurs fagons ; soit la maladie commence lors de sa découverte clinique,
soit lors de la mise en évidence des mutations génétiques qui vont I'induire. Pour admettre
I'existence d'une infirmité congénitale, il suffit du point de vue de I'administration des
preuves, que I'on se trouve selon toute vraisemblance, de |'avis du spécialiste, en présence
d'une infirmité figurant dans1'OIC (consid. 3b supra). A cet égard, le Prof. O. etla
Dresse F. , Spécialistes en hémato-oncologie pédiatrique, exposent clairement que
I'insuffisance médullaire est d'origine congénitale lorsqu'ils constatent, documentations
médicales al'appui, qu' « il est juste que le syndrome myél odysplasique avec monosomie 7
soit une anomalie acquise des cellules hématopoiétiques. Cependant |a pathologie initiale,
gu'est I'insuffisance médullaire, n'est pas d'origine acquise dans cette situation, puisqu'il a
€té clairement démontré par des analyses cytogénétiques chez [l¢e] patient et ses deux
parents que cela résulte d'un SNP [single nucleotid polymorphysm] au niveau des génes



incriminés dans les tél oméropathi es et insuffisances médullaires. 1l sSagit doncici d'une
insuffisance médullaire d'origine congénitale » (rapport du 28 janvier 2016). A celasaoute

lefait que le Prof. R. , Spécialiste en médecine interne générale et hématologie et
cheffe du département d'hématol ogie, cellules souches hématopoiétiques et laboratoire
moléculaire de I'Hobpital de U. af[...], constate en ce qui concerne les résultats

d'analyse cytogénétique du recourant que « chez [l€] patient, les SNP trouvés dans les
analyses prédisposent clairement a une insuffisance médullaire et au cancer ». 1l faut noter
qu'il sagit de spécialistes reconnus en la matiére avec une activité médical e importante.

-20-LaDresseC. , médecin au SMR et spécialiste en onco- hématologie
pédiatrique, retient pour sa part en se basant sur d'autres articles scientifiques, non produits
dans le présent dossier, qu'une mutation dans le TERT et TERC est un facteur de risque
pour développer non seulement une insuffisance médullaire mais aussi une fibrose
pulmonaire ou une cirrhose hépatique et qu'il faut finalement un élément supplémentaire —
certes non défini — pour qu'une maladie se déclare. Elle minimise ensuite les résultats des
analyses cytogénétiques moléculaires relevant que, chez le pére de I'assuré, lalongueur des
télomeéres n'est que dans la valeur inférieure de lanorme et que, chez la mére, autour du ler
percentile (avis médical du 23 février 2016). Elle ne se détermine en revanche pas sur la
conclusion claire des spécialistes qui retiennent qu'« il sagit donc ici d'une insuffisance
médullaire d'origine congénitale », ni ne motive les raisons pour lesquellesil convient en
I'occurrence de sen écarter. Le fait de constater abstraitement que, selon lalittérature, une
prédisposition génétique ne signifie pas la survenue d'une pathologie spécifique ou que la
méme prédisposition génétique dans une méme famille peut étre asymptomatique ou en cas
d'un événement non défini entrainer des pathol ogies diverses ne permet pas de mettre en
doute les conclusions bien étayées des spécialistes qui suivent I'assuré. Ces remarques ne
permettent en aucun cas de contester |e fait que le recourant présente alafois une mutation
génétique et une insuffisance médullaire dans le cadre d'un syndrome myél odysplasique
avec monosomie 7 et que les spécialistes qui soccupent de son cas concluent sans
équivogue que cette mutation est la cause de son insuffisance médullaire. 11 n'y adonc pas
seulement une prédisposition, mais un lien de causalité établi entre cette mutation et
I'atteinte. d) A lalumiére des avis des spécialistes des Hopitaux G. , 0N peut
admettre avec vraisemblance que le recourant souffre d'une infirmité congénitale au sens du
chiffre 322 OIC. Aingi, I'OAI doit prendre en charge les mesures médical es nécessaires au
traitement de ce trouble.

-21 -

E.6

a) |l sSensuit que le recours doit étre admis, ce qui entraine laréforme de la décision
attaquée, en ce sens que I'OAI doit prendre en charge les frais des mesures médicales
nécessaires au traitement de |'aplasie médullaire et du syndrome myél odysplasique avec
monosomie 7. b) En dérogation al'art. 61 let. aLPGA, la procédure de recours en matiere
de contestations portant sur I'octroi ou le refus de prestations de I'Al devant le tribunal
cantonal des assurances est soumise adesfraisjudiciaires (art. 69 al. 1bisLALl). En |'espece,
il convient d'arréter lesfraisjudiciaires a400 fr. et de les mettre a charge de |I' OAI, qui
succombe. ¢) Il n'y apas lieu d'alouer de dépens au recourant, des lors qu'il n'était pas
assisté par un mandataire professionnel (art. 55 LPA-VD ; art. 61 let. g LPGA).
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