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L'otite seromuqueuse de I'enfant

Ali Mardassi, Chiraz Halwani, Nabil Mathlouthi, Sameh Mezri, Cyrine Zgolli,
Ghassen Chebbi, Rania Ben M'hamed, Khémaies Akkari, Sonia Benzarti.

Service ORL - Hopital Militaire de Tunis

Résumé : |'otite séromuqueuse est une pathologie
fréquente a I'age pédiatrique et liée a une dysfonc-
tion aigue ou chronique de la trompe d'Eustache.
La symptomatologie comporte essentiellement
une hypoacousie avec des difficultés sociales et/
ou scolaires. Bien que |'évolution de I'affection se
fasse le plus souvent vers la résolution spontanée,
des complications de la maladie peuvent se voir
comme une surinfection de l'oreille moyenne, une
perforation tympanique ou un authentique choles-
téatome. Le diagnostic requiert I'association d'une
otoscopie minutieuse a une exploration audiomé-
trique adaptée a I'age de l'enfant. Le traitement
est basé sur la corticothérapie par voie générale et,
en cas de résistance, a la mise en place de tubes
trans-tympaniques visant a rétablir 'aération de
l'oreille moyenne.

Mots clés : otite séromuqueuse, enfant, trompe
d’Eustache, hypoacousie, audiométrie, cholestéa-
tome, corticothérapie.

Abstract : Serous otitis media, a frequent patho-
logy in children, is related to an acute or a chronic
Eustachian tube dysfunction. The main symptoms
are variable degrees of hearing loss and social or/
and scholar difficulties. Even the evolution of the
disease is, often, a spontaneous resolution within
few months, some complications can occur such
as otitis media surinfection, tympanic membrane
perforation and cholesteatoma. The diagnosis
requires an accurate examination of the tympa-
nic membrane with audiometric explorations. The
treatment includes corticosteroids and trans-tym-
panic tubes in case of resistance.

Keywords: serous otitis media, children, Eustachian
tube, hearing loss, audiometry, cholesteatoma,
corticosteroids.

DEFINITION :

Lotite séromuqueuse (OSM) se définit par l'exis-
tence, dans les cavités de l'oreille moyenne, d'un
épanchement muqueux aseptique derriere une
membrane tympanique normale et sans symp-
tdmes d'inflammation aigué [1]. Les caractéris-
tiqgues de cet épanchement peuvent revétir tous
les intermédiaires, d'un épanchement de viscosité
légere et de transparence claire, a une viscosité
épaisse et un aspect trouble.

C'est une pathologie fréquente durant l'enfance,
puisque environ 90% des enfants ont eu au moins
un épisode avant I'age de 10 ans [2]. Son retentis-
sement a long terme sur le développement de l'en-
fant (audition, langage, intelligence) reste, malgré
sa fréquence, mal codifié [3].

La stratégie thérapeutique étant jusqu'a nos jour
controversée, nous proposons dans ce travail,
d'étayer la physiopathologie des OSM de l'enfant
et de détailler I'approche diagnostique ainsi que les
modalités de prise en charge thérapeutique.

PHYSIOPATHOLOGIE :

De nombreuses questions sur le mécanisme de
production de I'épanchement de 'OSM restent, de
nos jours, sans réponse. Deux théories ont été op-
posées :

1- La théorie de l'ex vacuo : la dysfonction tubaire
chronique que l'on peut observer suite a une obs-
truction mécanique durable de la trompe d’Eus-
tache (TE) a été longtemps proposée comme expli-
cative de l'apparition de I'OSM. Ce canal en faisant
connecter l'oreille moyenne avec le nasopharynx,
assure, en situation normale, un ajustement actif
de la pression intratympanique et permet de com-
penser sa tendance a la dépression qui résulte des
échanges gazeux [1].

Cette théorie est de plus en plus délaissée, étant don-
née plusieurs constatations biologiques, cliniques,
endoscopiques, radiologiques et nécropsiques [4].
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Sadé a montré que 'OSM de I'enfant qui peut durer
plusieurs mois ne s'accompagne d'aucun blocage
tubaire objectivé par une quelconque étude ana-
tomique ou anatomopathologique, radiologique
ou endoscopique [5]. D'autre part, 'OSM du car-
cinome nasopharyngé est secondaire a l'infiltration
musculaire et non pas au blocage du passage aé-
rien [6,7].

2- La théorie inflammatoire : Linflammation est
décrite comme le facteur principal sinon unique de
I'OSM [4]. Le facteur déclenchant serait une infec-
tion virale ou bactérienne des voies aéro-digestives
supérieures (VADS) [8]. Des travaux expérimentaux
ont montré que les molécules de l'inflammation
étaient capables de stimuler la production de mu-
cines in vitro [9].

Il a été aussi démontré que l'application de mé-
diateurs de l'inflammation sur un épithélium de
l'oreille moyenne en culture modifie les transports
ioniques de cet épithélium ; la conséquence est
soit une inondation de l'oreille moyenne par arrét
de I'absorption de I'eau et du sodium soit une accé-
lération de cette absorption ce qui fait immobiliser
les cils, d'ou un arrét de la clairance et formation de
bouchons muqueux [10,11].

Sur le plan histopathologique, il a été constaté la
présence au sein de I'épithélium normal de l'oreille
moyenne de cellules ciliées et de cellules a mucus
réparties dans son tiers antérieur et convergeant
vers l'orifice tubaire [7,12,13,14]. Ce systéme muco-
cilaire assure normalement le transport de facteurs
tels que les allergenes et la poussiére vers le rhi-
nopharynx a travers la TE [6,7]. Laltération de ce
systéme joue probablement un réle majeur dans le
développement de 'OSM. Une deuxiéme consta-
tation, est l'existence d'une métaplasie mucipare
[15, 16] qui aboutit & une prolifération des cellules
a mucus productrices de glycoprotéines ce qui
donne a l'effusion ses propriétés viscoélastiques.
Au total, 'OSM serait la séquelle ou la conséquence
d'une inflammation ORL déclenchant au niveau de
la muqueuse de l'oreille moyenne une pathologie
exsudative prolongée avec pour substratum ana-
tomopathologique la métaplasie mucipare évo-
quée plus haut [4].

FACTEURS PREDISPOSANTS:

Certains facteurs ont été associés a une plus
grande susceptibilité a l'inflammation rhinopha-
ryngée et favorisent ainsi 'OSM tels que le taba-
gisme passif, le séjour en collectivité, les créches, la
saison hivernale, le reflux gastro-oesophagien et le
terrain atopique [6,17,18].

DIAGNOSTIC:
1- Circonstances de découverte :
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La présence de fluide a lintérieur de loreille
moyenne entrave la vibration tympanique et
conduit a une sensation de plénitude de l'oreille
avec une diminution de I'audition [19]. Lhypoacou-
sie est ainsi, le principal symptdme de I'OSM, c'est
d’ailleurs la plus fréquente cause de surdité de I'en-
fant [1].

Elle est particuliere par sa variabilité dans le temps,
souvent constatée par les parents. Dans ce mode
d'expression, I'enfant augmente le volume sonore
de la télévision, ne répond pas quand on I'appelle
d’'une piéce al'autre, confond certains phénomenes
et parait méme distrait a I'école. C'est ainsi que
toute modification du comportement d'un enfant
doit alerter les parents et les enseignants, faire
évoquer une hypoacousie et conduire a un examen
otoscopique [20].

Ailleurs, et selon I'age a I'apparition de I'hnypoacou-
sie, il peut s'agir d'un retard de langage, d'un retard
de la parole, d’'un trouble de l'articulation, d'un re-
tard scolaire ou de troubles du comportement (agi-
tation, difficultés d'attention) [2,21,22,23].

Dans d'autres situations, il peut s'agir d'une discrete
otalgie ou d'épisodes répétés d'otites moyennes
aigues (OMA) [1,4]. Des symptdédmes allant d'une
ataxie légére a un vertige vrai ont été aussi décrits
par Grace [24] chez 22% des enfants souffrants
d’'OSM.

2- Examen physique:
=> Otoscopie:

L'otoscopie pneumatique constitue actuellement
le meilleur moyen diagnostique offrant une sensi-
bilité de 94% et une spécificité de 80% [2,6,19,25].
Cet examen est cependant difficile a réaliser chez
un enfant au conduit auditif externe étroit, en-
combré et oblique. Le tympan apparait opaque,
ombré ou laiteux, épaissi, plus ou moins rétrac-
té, ou au contraire bombé. On notera la perte du
triangle lumineux et l'existence inconstante d'un
niveau hydro-aérique. Plus rarement on peut noter
la présence de bulles d'air ou un tympan bleuté [1].
L'examen otoscopique se réalisera au moyen d'une
lampe frontale avec un spéculum auriculaire, grace
a un oto-endoscope ou au mieux au moyen d'un
microscope binoculaire (Figure 1).

Figure 1: Examen des tympans sous microscope.




= Reste de I'examen ORL et somatique:

Des associations pathologiques peuvent favoriser
I'apparition des OSM et sont a rechercher telles
que les fentes palatines, le syndrome de DOWN,
les malformations cranio-faciales; d'autres peuvent
aggraver les séquelles possibles de la surdité sur le
développement et l'apprentissage de I'enfant tels
que les troubles de la vision et les troubles psy-
chiques. Ces patients sont a risques et leur traite-
ment nécessite une attention particuliére [26].

3- Examens paracliniques :
= La tympanométrie (Figure 2) :

.....

Figure 2 : Courbe d'impédancemétrie en déme
(compliance tympanique abaissée)

Elle étudie la compliance du tympan et estime la
pression a l'intérieur de la caisse. C'est un examen
objectif mais pas toujours facile a réaliser [4]. Les
courbes obtenues sont soit en déme (dites de type
B) évocatrices d'un épanchement rétro tympa-
nique soit a pic décalé vers les valeurs négatives
(dites de type C) témoignant d'un dysfonctionne-
ment tubaire [19].

Le tympanogramme de type B est une mesure im-
parfaite de 'OSM (Sensibilité 81%, Spécificité 74%)
[2,21,22,27]. Il posséde toutefois une bonne valeur
prédictive négative, et de ce fait, il s'agit de la mé-
thode la plus couramment utilisée pour objectiver
le taux de résolution de I'épanchement rétro-tym-
panique [6].

= Audiométrie tonale liminaire (Figure 3) :

%
CHEAEIE
&
!
o

llljrliuls'!lz ",;

T
|
I
L

Figure 3 : Audiogramme montrant une surdité de
transmission gauche

C'est un examen subjectif qui nécessite la coopéra-
tion de I'enfant. Ainsi, il est rarement réalisé avant
I'Age de six ans. Pour les plus jeunes on pourra uti-
liser des techniques objectives telles que les po-
tentiels évoqués auditifs (PEA) et les otoémissions
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acoustiques (OEA) [2,28,29]. La surdité est de type
transmissionnel (ST) de 10 & 30 db [4]. Une étude me-
née sur 977 enfants a permis de noter une ST de 27 dB
en moyenne sur les fréquences 500, 1000 et 4000 Hz
et de 20dB sur les fréquences 2000 Hz [30].

EVOLUTION :

- Résolution spontanée : L'évolution habituelle de
I'OSM se fait, généralement, vers la guérison sponta-
née au bout de 3 mois. Le probléme se pose en cas de
récurrences qui peuvent survenir dans 5a10 % des cas
au bout de moins d’'un an [31,32,33]. Ce sont ces OSM
dites « chroniques » qui justifient un traitement [4].

- Complications et séquelles: Il peut s'agir de compli-
cations locorégionales telles que les otites moyennes
aigues (OMA), les poches de rétractions tympa-
niques, et les otites cholestéatomateuses. Des com-
plications liées au retentissement de la surdité sur le
développement psychomoteur de I'enfant peuvent
aussi se voir, il peut s'agir de retard de langage ou de
retard scolaire. Des séquelles a type de myringos-
clérose (dépét calcaire au niveau de la membrane
tympanique) ou de diminution de la compliance de
la membrane tympanique sont aussi possibles.

TRAITEMENT:

Les principes du traitement sont doubles : il s'agit
de traiter et prévenir les causes de l'inflammation
et de traiter 'effusion afin de prévenir ses séquelles
locales et générales [4].

1- Mesures générales - Traitement du terrain :

Le traitement de linflammation revient au trai-
tement de ses causes qui sont les infections des
voies respiratoires supérieures souvent d'origine
virale ne nécessitant aucun traitement spécifique
[19]. Le traitement des épisodes d'otites aigues qui
précédent souvent I'histoire des OSM se base sur
I'antibiothérapie pour une durée suffisante avec un
contrdle de la normalisation du tympan a distance
[34]. Le traitement du reflux gastro-oesophagien
décrit aussi comme élément favorisant les OSM
est justifié par les auteurs [4] ; cependant, le trai-
tement antihistaminique en cas d'allergie (souvent
invoquée dans la survenue des OSM), n'a pas prou-
vé d'efficacité dans cette indication [35].

2- Traitement médicamenteux :

Le deuxiéme volet du traitement de I'OSM est
le traitement de l'effusion. La corticothérapie de
courte durée occupe la premiére place, et reste
d'ailleurs la seule recommandée a I'heure actuelle
[23]. Lantibiothérapie, les mucolytiques, les an-
ti-inflammatoires non stéroidiens (AINS) et les
décongestionnants nasaux ont été abandonnés
puisqu'aucune preuve d'efficacité n'a été décrite
dans la littérature [19].




3- Traitement instrumental :

Les aérosols manosoniques (systémes d'insufflation
de l'oreille moyenne permettant de délivrer une pres-
sion de gaz inoffensive), réalisables chez les enfants de
trois ans sont actuellement proposés dans le traite-
ment des formes récidivantes et rebelles des OSM [4].
4- Traitement chirurgical :

Le deuxiéme pilier du traitement de 'OSM est chirurgical:
# Les aérateurs transtympaniques (ATT) [Figure 4]:

L'utilisation des ATT est encore de pratique cou-
rante de nos jours. Leur mode d'action consiste en
la levée de la dépression tympanique, la correction
de la dysfonction tubaire et enfin la restauration de
la clairance muco-ciliaire. Leurs effets sont donc le

traitement de la ST, la prévention des épisodes oti-
tiques aigues et la prévention de |'apparition des
poches de rétraction tympaniques [4].

Les indications a la pose de I'ATT telles qu'elles ont
été fixées lors d'un consensus international [2] sont :

- Une effusion de plus de 3 mois avec des symp-
tédmes cliniques.

- Une effusion unilatérale durant plus de 6 mois
avec des symptémes cliniques.

“>Une ST marquée avec un retentissement sur les
capacités de communication de l'enfant et son dé-
veloppement.

- Une OSM récidivante chez un enfant a risque
(malformations faciales, fentes palatines, retard de
développement, troubles de la vision...)

- Une tendance a la rétraction tympanique.

- Des épisodes de réchauffement nombreux (OMA
récidivantes)

@ L'adénoidectomie : longtemps pratiquée n'a pas
fait preuve en elle-méme d'efficacité. Son réle est
décrit comme adjuvant dans l'efficacité des ATT se-
lon certains auteurs [36, 37, 38].

€ La mastoidectomie est indiquée dans le cas des
OSM avec granulome a cholestérine ou le tympan
parait bleu al'otoscopie indiquant laréalisation d’'un
scanner avant la pose d’ATT [4]. Dans ce cas, IATT
seul ne sera pas suffisant, une antro-mastoidecto-
mie pour nettoyer les cavités postérieures est in-
diquée. Le geste consiste a fraiser 'os mastoidien
dans l'espoir de mieux aérer les cavités de l'oreille
moyenne.
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@ Comparaison des résultats thérapeutiques :

Une étude comparative des résultats anatomiques et
fonctionnels de 59 études réalisées sur des patients
traités pour OSM par pose d'ATT, adénoidectomie,
corticothérapie et de ceux gardées sous surveillance,
ont conclu a ce que la pose d’ATT réduit trés signi-
ficativement l'effusion et améliore l'audition a court
terme mais n'affecte pas les résultats a long terme
sur le développent de l'enfant (langage, élocution..).
Toutefois, on a remarqué une augmentation des ef-
fets secondaires liés a la pose dATT notamment la
tympanosclérose et l'otorrhée. Il a été aussi constaté
que l'adénoidectomie diminue les épisodes d'OSM
a court terme comparativement a la simple surveil-
lance. Toutefois, ses résultats a long terme sont peu
connus. Il n'a pas été prouvé d'efficacité concernant
la corticothérapie. Les auteurs concluent a ce que des
études supplémentaires sont nécessaires pour mieux
étayer la conduite thérapeutique particulierement en
fonction de I'age des enfants et de la coexistence ou
non de pathologies aggravantes [19].

CONCLUSION::

L'OSM est une pathologie fréquente durant l'en-
fance. Son évolution habituelle se fait vers la gué-
rison spontanée au bout de 3 mois. Toutefois des
cas de récurrences peuvent survenir définissant
les otites chroniques justifiant leur traitement afin
de prévenir les séquelles a long terme. La stratégie
thérapeutique étant jusqu'a nos jour controver-
sée, on s'accorde a ce que l'adénoidectomie avec
la mise en place d’ATT améliore de fagon significa-
tive les résultats a court et moyen terme. Les ré-
sultats a long terme restent cependant méconnus.
Des études supplémentaires sont ainsi nécessaires
pour mieux définir la conduite a tenir et étayer les
indications thérapeutiques.
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Etude descriptive, portant tous les cas de coarctation de I'aorte diagnostiqués et confirmées en pé-
riode anténatale ou néonatale, sur une période de 12 ans, dans le service de néonatologie de Sousse.

Résumé:
Introduction : La coarcatation de I'aorte représente 5-7% des cardiopathies congénitales. Le diagnostic pré-

coce, au mieux anténatal, est capital afin améliorer le pronostic. Lobjectif de cette étude est d'analyser les as-
pects épidémiologiques, cliniques, thérapeutiques et évolutifs des coarctations de I'aorte en période néonatale.

Matériel et méthodes : Etude descriptive, portant tous les cas de coarctation de |'aorte diagnostiqués et confir-
mées en période anténatale ou néonatale, sur une période de 12 ans, dans le service de néonatologie de Sousse.

Résultats : 27 nouveau-nés avaient une coarctation de I'aorte soit une fréquence de 6.47% parmi les malfor-
mations cardiaques et une incidence de 0,16 %o naissances vivantes. Le diagnostic a été évoqué en anténatal
chez un seul cas. La symptomatologie clinique évocatrice d'une cardiopathie congénitale était dominée par
des signes d'insuffisance circulatoire et des signes de détresse respiratoire isolés et inexpliqués par une cause
pulmonaire. L'échographie cardiaque a permis de poser le diagnostic de la coarctation chez 23 nouveau-nés.
La mortalité pré-opératoire était de 35%. Elle était imputée a la cardiopathie dans 71.4% des cas. Les 20
malades ayant survécu ont été opérés. La mortalité post-opératoire était de 35% avec une mortalité totale
de 51.8%. Le taux de recoarctation parmi les survivants était de 30.8%.

Conclusion : Le pronostic des coarctations de I'aorte chez le nouveau-né est réservé dans notre établis-
sement. Il pourrait étre amélioré grace aux progrés réalisés dans le développement des moyens diagnos-
tiques et thérapeutiques.

Abstract:

Background : Coarctation of the aorta represents 5-7% of all congenital heart diseases. Early, at best,
prenatal diagnosis permits to improve prognosis. The objective of this study is to analyze epidemiological,
clinical, therapeutic aspects as well as outcome of the constrictions of the aorta in neonatal period.

Methods : We conducted a descriptive study, enrolling all the patients with constriction of the aorta dia-
gnosed and confirmed in prenatal or neonatal period, over 12 years, in the department of neonataology of
Farhat Hached teaching hospital (Sousse).

Results : Twenty seven newborns had a constriction of the aorta representing 6.47% of congenital cardiac
malformations with an incidence of 0.16% alive births. Diagnosis was suspected in prenatal period in only one
case. Clinical features suggestive of a congenital heart disease were mainly circulatory insufficiency features or
respiratory symptoms not explained by a pulmonary cause. Cardiac ultrasound allowed making the diagnosis of
the constriction in 23 newborns. The preoperative mortality rate was of 35% and was in relation with the cardiac
malformation in 71.4% of cases. Twenty neonates survived and underwent surgery. Post operative mortality
rate was of 35% with a total mortality of 51.8%. The rate of coarctation relapse among survivors was 30.8%.

Conclusion : Prognosis of the constrictions of the aorta in neonatal period remains reserved in our depart-
ment. It could be improved thanks to the progress of diagnostic and therapeutic means.
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Introduction

La coarctation de l'aorte (CoA) correspond a un
rétrécissement de l'aorte localisée le plus souvent
entre l'origine de l'artére sous-claviere gauche et
la zone de jonction entre la partie terminale de
I'isthme aortique et le canal artériel [1]. C'est une
malformation relativement fréquente puisquelle
est présente chez environ 7% des naissances vi-
vantes porteurs de malformations cardiaques (MC)
congénitales. Elle représente la cinquiéme cardio-
pathie congénitale en terme de fréquence [2, 3]. Les
formes néonatales sont généralement graves, pou-
vant représenter une urgence cardiopédiatrique,
d'ou l'intérét d'un diagnostic post-natal précoce
voire, au mieux, anténatal afin de pouvoir indiquer
une prise en charge urgente. Bien que, le dépistage
et le diagnostic, tant prénatal que postnatal de la
CoA, demeurent difficiles, et ce méme entre des
mains expertes.

L'objectif de cette étude était d'analyser les as-
pects épidémiologiques, cliniques, thérapeutiques
et évolutifs des CoA en période néonatale.

Matériel et méthodes:

Il s'agit d'une étude descriptive, qui a porté sur tous
les cas de CoA diagnostiqués et confirmées en pé-
riode anténatale ou néonatale (durant les 28 pre-
miers jours de vie) dans le service de néonatologie
de I'hopital Farhat Hached de Sousse. La période
d'étude était de 12 ans allant du ler Janvier 2003
au 31 Décembre 2014. Les morts foetales in utéro,
les mort-nés ou les nouveau-nés présentant une
interruption de l'arche aortique ou des malforma-
tions cardio vasculaires complexes associées ont
été exclus de l'étude.

Résultats

Durant la période d'étude de douze ans, étalée
entre le premier Janvier 2003 et le 31 Décembre
2014, 21978 nouveau-nés étaient hospitalisés
dans le service de néonatologie de Sousse, parmi
lesquels 417 avaient une cardiopathie congénitale.
Parmi ces cardiopathies, 27 nouveau-nés avaient
une CoA, soit une fréquence de 6.5%. Parmi les
27 nouveau-nés ayant une CoA, 19 étaient nés au
centre de maternité et de néonatologie de Sousse
(in born) parmi les 118238 naissances vivantes en-
registrées durant la méme période, soit une inci-
dence globale estimée a 0,16 %o. La répartition des
patients en fonction des années est représentée
dans la figure 1.
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Figure 1: Répartition des patients en fonction des
années.

Le lien de consanguinité a été retrouvé dans 10 cas
soit 37 % des cas. Trois patients (soit 11.1 %) avaient
un antécédent de cardiopathie congénitale chez
les proches. Il s'agit d'une sceur décédée au troi-
sieme jour de vie d'une hypoplasie du ventricule
gauche. D'un frére né a terme porteur d'un canal
artériel persistant. D'une sceur décédée a J13 de vie
d'une CoA et d'un parent du deuxiéme degré (cou-
sin germain) décédé d'une transposition des gros
vaisseaux.

Le diabéte gestationnel était la pathologie gravi-
dique maternelle la plus fréquente, retrouvée chez
11.1% des cas. Aucun cas de tabagisme ni d'éthy-
lisme maternel n'a été rapporté. 66.7% des méres
avaient eu au moins quatre consultations préna-
tales comme le recommande I'OMS. Toutes les par-
turientes avaient bénéficié d’au moins deux écho-
graphies obstétricales dont une a été pratiquée
apres 20 SA. Le diagnostic de CoA a été évoqué a
I'échographie anténatale a un terme de 24 SA chez
une parturiente et a été concordant avec le dia-
gnostic post natal. 59.3% des patients étaient nés
par voie basse et 40.7% par voie haute. La césa-
rienne était indiquée pour souffrance foetale chez
les 4 parturientes.

Notre population est répartie en 15 gargons et
12 filles, soit un sexe ratio de 1,25. Le terme de
nos malades avait varié de 34 jours a 42 SA avec
un terme moyen de 38 SA + 2 jours. Le poids des
nouveau-nés avait varié de 1620 a 4200 g avec un
poids moyen de 3156 g.

Le diagnostic anténatal était réalisé chez 1 seul
nouveau-né, il était hospitalisé d'emblée a la
naissance pour détresse respiratoire immédiate
et souffle cardiaque. Les 26 autres nouveau-nés
étaient symptomatiques a la naissance. La symp-
tomatologie clinique évocatrice d’'une cardiopathie
congénitale était dominée par des signes d'insuffi-
sance circulatoire et des signes de détresse respi-
ratoire isolés et inexpliqués par une cause pulmo-
naire (Figure n° 2).
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Figure 2 : Répartition selon les signes cliniques
d'appel.

Cette symptomatologie était notée avant la sortie
de la maternité chez neuf patients (34.5%). L'age
moyen de révélation de la cardiopathie était de 8
jours allant de la premiére heure de vie jusqu'a 23
jours de vie (Tableau I). L'age moyen de confirma-
tion du diagnostic était de 11 jours.

Age de début des symptomes Nombre de cas Pourcentage (%)

24 premiéres H 6 23
[J2 - J3] 3 11.5
[J4-J15] 14 53.9

[J16 — J23] 3 11.6
Total 26 100

Tableau | : Age de début de la symptomalogie
ayant suspecté la CoA

Nous avons évalué la fonction rénale, la fonction
hépatique et la gazométrie Chez tous les nou-
veau-nés. La créatinine était élevée en période pré
opératoire, chez 4 patients, avec des valeurs allant
de 95 a 299 mol/l. Un seul nouveau-né avait une
insuffisance hépatocellulaire avec une cytolyse
hépatique. Ce nouveau-né était en état de choc et
avait une CIVD dans le cadre d'une défaillance mul-
ti viscérale. Sur le plan gazométrique, nous avons
retrouvé une acidose métabolique chez 10 nou-
veau-nés soit dans 31,25 % des cas.
L'échographie cardiaque a permis de poser le dia-
gnostic de la CoA chez 23 nouveau-nés (85.2%).
Le diagnostic était douteux chez les 4 restants
et confirmé par le cathétérisme cardiaque chez 2
nouveau-nés, l'angio TDM chez 1 nouveau-né et
I'angio IRM chez un dernier.

12 nouveau-nés avaient eu un caryotype standard
a la recherche d'un Turner et d'un caryotype asso-
cié a une analyse FISH 22q11 (Hybridation in situ en
fluorescence) a la recherche d'un syndrome de Di-
george. Il est revenu normal chez 11 d'entre eux et
a révélé une translocation t(7 ; 20) chez un dernier.
La méme anomalie était notée chez la mére et n'a
aucun caractere pathologique. La sérologie de la
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rubéole a été pratiquée chez 9 nouveau-nés (33.3
%) dont les méres avaient un profil sérologique in-
connu. Aucun cas de rubéole congénitale n'a été
objectivé.

La coarctation était isolée chez 12 nouveau-nés
(Tableau I1).

Type de la cardiopathie Nombre de cas Pourcentage
CoA isolée 12 44.5
CoA + CIV 4 14.8
CoA + hypoplasie de ’aorte 5 18.5
CoA + hypoplasie de I’aorte + CIV 3 11.1
CoA+ bicuspidie aortique 3 11.1
Total 27 100

Tableau Il : Type de la cardiopathie associée

La prise en charge thérapeutique pré opératoire
s'est articulée autour de trois traitements : |'oxy-
génothérapie, l'usage de drogues inotropes et
I'utilisation de prostaglandines (Prostine®). Tous
les nouveau-nés ont bénéficié d'une oxygénothé-
rapie durant leur prise en charge. 48.1 % de ces
nouveau-nés étaient en ventilation spontanée et
51.9 % ont nécessité une ventilation mécanique. La
prostaglandine E1 (Prostine®) était administrée en
urgence chez tous les nouveau-nés. La mise sous
Prostine avait précédé la réalisation de I'échogra-
phie cardiaque chez 13 nouveau-nés et a été pres-
crit sur des données uniquement cliniques. 8 nou-
veau-nés avaient consulté au stade d'insuffisance
cardiaque (29.6%). lls étaient mis sous restriction
hydrique, diurétiques (La furosémide) et dobuta-
mine (Dobutrex®) en attendant la chirurgie. Deux
parmi ces malades n‘ont pas répondu au traite-
ment médical et ont eu besoin d'un cathétérisme
en urgence. lls étaient décédés, tous les deux, en
post cathétérisme suite a un syndrome hémorra-
gique important. La mortalité pré-opératoire était
de 35%. Elle était imputée a la cardiopathie dans
71.4% des cas.

Les 20 malades ayant survécu ont été opérés.
Le délai moyen entre le diagnostic et la chirur-
gie était de 30 jours avec des extrémes allant de
2 a 165 jours. La technique avait consisté en une
coarctectomie, plastie de l'arche et anastomose
termino-terminale dans tous les cas. La mortalité
post-opératoire était de 35% avec une mortalité
totale de 51.8%.

Le taux de recoarctation parmi les survivants était
de 30.8%. Ces malades ont été reopérés avec des
suites simples. lls sont actuellement suivis a cheval
entre la consultation de cardiologie et de néonato-
logie. lls ont une TA normale, une fonction rénale
et hépatique est normale. La fonction ventriculaire
était normale lors de la derniére échographie car-
diaque. Le recul était en moyenne de 4 ans.
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Discussion :

Au cours des 12 derniéres années, 27 nouveau-nés
avaient une CoA, soit une incidence estimée a 1.6
pour 10.000 naissances. Ces chiffres sont proches
de ceux rapportés par d'autres équipes qui ont des
critéres d'inclusion semblables aux nétres. En effet,
I'incidence de la CoA selon les données du registre
France/Centre-Est est de 1,5/10000 naissances
[4]. Généralement, la fréquence de la CoA varie,
dans la littérature, de 5 a 7.5 % des cardiopathies
congénitales [2, 3]. Dans notre série, la CoA avait
représenté 6.4% des cardiopathies congénitales.

C'est une cardiopathie associée, dans la moitié des
cas, a une bicuspidie aortique, CIV, canal AV ou une
hypoplasie de l'arc aortique [1]. Dans notre série,
elle était associée dans 55.5% des cas a une ClV,
bicuspidie aortique ou hypoplasie de l'arche aor-
tique.

Il existe une nette prépondérance masculine : elle
est 4 fois plus fréquente chez 'homme [1]. Le sexe
ratio était a 1.25 dans notre cohorte. Le risque de
récurrence dans la fratrie est 3 fois plus important
par rapport a la population générale [5].

Il peut s'agir dans 5 a 10 % d'une aberration chro-
mosomique notamment une maladie de Turner
(45X0), dans 3 a5 % d'un syndrome génétique et
dans 2 % de facteurs environnementaux [6].

Le DAN des CoA demeure un des diagnostics les
plus difficiles par rapport aux autres MC, et ce
méme entre des mains expertes [7]. Il se base sur
des signes indirects notamment I'asymétrie ventri-
culaire. Le taux de détection anténatale varie d'un
pays a un autre et il varie aussi avec I'expérience des
opérateurs. Dans notre série, le diagnostic anténa-
tal a été porté chez un seul foetus soit 3,1 % des cas.
Cela signifie qu'environ 97 % des CoA échappent
au DAN. C'est un taux tres inférieur a celui retrou-
vé dans la littérature. Il varie selon les séries de 7 a
20% des cas [8, 9].

Le diagnostic d'une CoA n'est pas seulement im-
portant du point de vue épidémiologique, il permet
aussi un traitement et une surveillance précoces.
Chez ces nouveau-nés, un retard de diagnostic
éléve la morbidité et peut méme étre fatal [10].
Néanmoins, le diagnostic précoce d'une CoA chez
un nouveau-né est souvent difficile. Le diagnostic
post-natal durant les premiers jours de vie repose
en général sur I'examen clinique, notamment la
présence d'une anomalie au niveau des pouls fé-
moraux. Mais 54% des nouveau-nés porteurs de
CoA rentrent a domicile sans diagnostic [11]. Ce
taux était de 65.5% dans notre série. En effet, avec
le politique de la sortie précoce de la maternité (<
24 heures de vie) adoptée dans notre pays et dans
la majorité des pays européens [12], La présence
des pouls fémoraux pendant les 24 premiéres
heures de vie, n‘exclut pas le diagnostic puisqu’en
cas d'ouverture du canal, on peut étre faussement
rassuré.
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Durant la période néonatale précoce, la sympto-
matologie dépend étroitement de la perméabilité
du canal artériel. En effet, tant que le canal artériel
est ouvert, les symptémes sont masqués du fait de
I'existence d'un shunt droite-gauche qui maintient
la pulsatilé des pouls fémoraux au dela de I'obsta-
cle [13]. Certains signes cliniques sont évocateurs
tels qu'un souffle cardiaque et/ou para vertébral,
une hypertension artérielle au niveau des membres
supérieurs ou méme des signes d'insuffisance car-
diaque chez le nouveau-né. D'autres symptémes
sont révélateurs et doivent alerter au diagnostic
puisque I'évolution risque de se faire rapidement
vers un état de choc cardiogénique. Il s'agit sur-
tout d’'une dyspnée aux tétées avec comme consé-
quences des difficultés alimentaires pouvant abou-
tir rapidement a une stagnation voire une perte
pondérale. La cyanose est détectée cliniquement
lorsque la saturation est inférieure a 85 %. Sa pré-
sence témoigne de l'insuffisance cardiaque gauche
avec retentissement pulmonaire important. Le
stade suivant est la décompensation cardiaque et
respiratoire. Il peut exister une cyanose différen-
tielle avec désaturation retrouvée uniquement au
niveau de la partie inférieure du corps. Plusieurs
études recommandent d'effectuer la mesure sys-
tématique de la saturation transcutanée (Spo?2)
chez les nouveau-nés au premier jour de vie en plus
de l'examen de routine du nouveau-né étant don-
né qu'elle contribue dans le diagnostic positif des
formes séveres [14, 15].

L'échographie cardiaque joue un réle capital. Elle
permet de poser le diagnostic dés la période néo-
natale, de détailler la cardiopathie, en recherchant
les signes de gravité, le retentissement hémody-
namique, le caractére hypoplasique de l'arche aor-
tique ou l'existence de malformations cardiaques
qui constituent des signes de gravité. L'échogra-
phie cardiaque est également primordiale en pé-
riode post opératoire pour effectuer le suivi des
patients, observer la croissance des structures
gauches du cceur, et rechercher les premiers signes
de complications, comme la réapparition d'une sté-
nose, faisant craindre la recoarctation [1].

L'angioscanner thoracique spiralé avec injection de
produit de contraste permet, lorsque I'échocardio-
graphie n'est pas contributive, d'apporter un dia-
gnostic de certitude [16].

Le traitement est chirurgical depuis six décennies,
mais les résultats de l'angioplastie endoluminale
sont de plus en plus convaincants. Les limites de
I'angioplastie reposent sur |'existence d'anomalie de
I'arche qui restreint ses indications, la contrainte de
réitérer le geste d'angioplastie endoluminale pour
calibrer l'isthme, le risque de thrombose artérielle au
carrefour fémoral et la survenue d'anévrysme [17].

La période préopératoire est un temps important
dans la prise en charge de ces patients. Un grand
nombre de patients arrivent encore en état de choc
au moment du diagnostic, comme c'était le cas de
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30% de notre cohorte. Ainsi, cette cardiopathie
doit-elle étre connue de I'ensemble des réanima-
teurs pédiatres, car leur intervention permet la sta-
bilisation des constantes du patient, avant la cor-
rection chirurgicale.

Trois principales complications semblent marquer
I'évolution post chirurgicale. La mortalité qui est
essentiellement de survenue précoce, pendant les
quatre premiers mois. Ses facteurs de risque sont
représentés par l'existence d'une hypoplasie de
I'arche ou de cardiopathies complexes qui favorisent
I'insuffisance cardiaque d'installation rapide avec
un risque de défaillance multi organique en cas de
retard diagnostique [18]. La recoarctation doit étre
redoutée, méme dans les formes les plus ordinaires.
Elle doit étre suspectée en cas de gradient tension-
nel et d'accélération du flux au niveau de l'isthme
sur I'échographie. Elle s'observe la premiere année
suivant lintervention chirurgicale et semble étre
liée a la présence de I'nypoplasie de I'arche aortique
non corrigée lors de la cure de coarctation. Toutes
les coarctations de l'aorte néonatales sont associées
a un certain degré d'hypoplasie de l'arche aortique.
Cela explique la récurrence de coarctation chez les
nouveau-nés méme dans les formes isolées. La cure
de la coarctation doit privilégier les techniques qui
réalisent a la fois la levée de l'obstacle et la recons-
truction de l'arche aortique. La récurrence de coarc-
tation n'occasionne qu'exceptionnellement des
déces. La troisieme complication est I'HTA d'effort.
Les sujets opérés de coarctation sont prédisposés a
I'HTA, et dong, a la survenue d'accidents cardio-vas-
culaires qui représentent la premiére cause de mor-
talité [18].

La technique chirurgicale semble étre bien connue.
L'aspect évolutif de la cicatrice aortique incite a
une surveillance a long terme des patients avec un
contréle clinique des pouls fémoraux, de la tension
artérielle aux quatre membres, un électrocardio-
gramme et une épreuve d'effort aprés 5 ans. L'IRM
constitue une méthode non invasive, réalisable
tous les 5 ans, pour contréler I'anatomie de la ré-
gion et pour dépister une complication tardive.

Conclusion:

Une coarctation isthmique de 'aorte doit étre sys-
tématiquement suspectée en anténatal devant
une asymeétrie ventriculaire. La présence de pouls
fémoraux ne permet pas d'éliminer formellement
ce diagnostic. La mesure systématique de la satu-
ration pré et post ductale peut contribuer au dia-
gnostic dans les formes sévéres. En cas de doute,
I'examen clinique doit rechercher une hyperpulsa-
tilité des pouls huméraux ainsi qu'un gradient ten-
sionnel entre les membres supérieurs et inférieurs.
Finalement, il est capital de planifier une chirurgie
précoce des le diagnostic de formes séveres apres
stabilisation clinique.

Coarctation de 'Aorte chez le nouveau-né : A propos de 27 cas.
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Dégénérescence irienne solaire ascendante chez I'enfant

Résumé

Introduction : La dégénérescence irienne solaire ascendante (DISA) est une nouvelle entité clinique se-
condaire a une exposition prolongée aux rayons ultraviolets (UV). Latteinte de I'enfant est rare mais grave.

Matériel et méthode : Nous exposons a travers deux études prospectives (série de Marrakech et série de
Galaz), les manifestations cliniques de cette nouvelle entité, ses particularités chez I'enfant et les mesures
préventives nécessaires.

Résultats : L'analyse statistique épidémiologique n'a trouvé aucun cas de DISA chez les enfants agés de
moins de 16 ans dans la série de Marrakech. Par contre, on arecensé 8 cas de DISA pédiatrique dans la série
de Galaz.

Conclusion : La DISA est une dégénérescence irienne secondaire liée aux UV. L'atteinte de I'enfant est rare
mais peut avoir des conséquences graves sur les structures oculaires. Des mesures de protection strictes
doivent étre recommandées en cas de DISA.

Ascending solar iris degeneration in children

Summary

Introduction: The Ascending solar iris degeneration (ASID) is a new clinical entity secondary to prolonged
ultraviolet exposure (UV). Reaching children is rare but serious.

Materials and methods : We expose through two prospective studies (case series of Marrakech and series
of Galaz), clinical manifestations of this new entity, its characteristics in children and the necessary preven-
tive measures.

Results: The epidemiological statistical analysis found no cases of ASID in children under the age of 16 in
the series of Marrakech. By cons, there were 8 cases of pediatric ASID in the series of Galaz.

Discussion: ASID is a new clinical entity observed in people exposed for long time to ultraviolet. Its finding
in children living in areas of high solar index is an alarming phenomenon.

Conclusion : ASID is a secondary iris degeneration due to UV. Reaching children is rare, but it can have
serious consequences on ocular structures. Strict protection measures should be recommended in case of
ASID.

Mots clés : dégénérescence, atrophie, iris, ultraviolets, enfant.
Key words : degeneration, atrophy, iris, ultraviolet, children..
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Introduction

La dégénérescence irienne solaire ascendante
(DISA) est une nouvelle entité clinique, décrite pour
la lére fois par notre équipe en 2011. Cette ma-
ladie est définie par une dépigmentation irienne
stromale ascendante évoluant au stade final vers
I'atrophie (Fig 1).

1 L NO

I:I Zone pigmentée
D Zone dépigmentée

FIGURE 1: Stades de la dégénérescence irienne so-
laire ascendante

L'étude analytique épidémiologique a propos de
818 cas a incriminé l'exposition prolongée aux UV
comme facteur de risque principal [1]. La DISA est
rare chez I'enfant, mais c'est un indicateur de gra-
vité puisque le cristallin de I'enfant n‘arréte pas les
uv [2].

Matériel et méthode

Nous présentons deux séries prospectives : la lére
série de 100 cas a Marrakech, et la 2éme série de
320 cas a Galaz. Les patients consultant pour di-
vers motifs, ont bénéficié d'un examen ophtalmo-
logique avec analyse de l'iris a la recherche de DISA.
Les deux régions d'étude : Marrakech et Galaz re-
présentent respectivement le centre (zone urbaine)
et le nord du Maroc (zone rurale) avec des indices
solaires différents.

Résultats

L'analyse épidémiologique des deux séries a mon-
tré une incidence globale de DISA de 76%. Linci-
dence a Marrakech est de 55%. Lincidence a Galaz
est de 81%. La DISA est fréquente chez les patients
agés de plus de 40 ans 84%. Les patients agés de
20 a 40 ans présentent une DISA dans 15% des cas.
Dans la série de Marrakech, aucun cas de DISA chez
I'enfant n'est retrouvé, alors que la série de Galaz
révéle 8 cas pédiatriques de DISA (2,5 %). Tous les
cas sont aux stades 1 et 2 (Fig 2 et 3).

Dégénérescence irienne solaire ascendante chez I'enfant

FIGURE 2 : Dégénérescence irienne solaire ascen-
dante stade |

FIGURE 3 : Dégénérescence irienne solaire ascen-
dante stade 2

Les personnes exposées plus de huit heures par
jour présentent une incidence de 88%. Les sujets
utilisant des moyens de protection solaire (79 cas)
ne montrent pas de DISA chez 71 cas.

Discussion

La DISA est une nouvelle entité clinique décrite
pour la lere fois en 2011 par LAKTAOUI et coll.
Cette entité est définit par une dépigmentation
irienne bilatérale symétrique trés progressive et
ascendante. Au stade terminal, la dépigmentation
est annulaire, associée a une atrophie irienne pré-
dominant en inférieur.

Les études épidémiologiques montrent le réle ma-
jeur des UV comme facteur de risque. Les zones a
indice solaire élevé montrent une fréquence impor-
tante de DISA (Galaz : 81%) (Tableau I)
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Indice UV Risque
1-2 Treés faible
3-4 Faible
5-6 Modéré

7-8 éleve

9-11 Tres éleve

TABLEAU I : Indices solaires et niveau des risques
lésionnels.

Les sujets utilisant des moyens de protection ne
présentent pas de DISA dans 89,5% des cas. Les
8 cas pédiatriques ont été recensés a Galaz; ils re-
présentent un taux remarquablement faible d'at-
teinte par cette maladie (2,5%). Alors que dans la
série de Marrakech il n'y a aucun cas pédiatrique.
Ces constatations peuvent étre expliquées, d'une
part, par la différence de l'indice solaire entre Galaz
et Marrakech (respectivement 10 et 9) ; et d'autre
part, par I'environnement rural a Galaz et urbain a
Marrakech qui fait que les activités quotidiennes
exposent plus au soleil a Galaz qu'a Marrakech.
Ainsi, I'activité dans les champs et l'indice UV ex-
trémement élevé a Galaz fait que la DISA appa-
raisse méme chez des enfants. Ce phénoméne est
absent dans la série de Marrakech (0% cas pédia-
trique). De méme, la série de Dakhla, composée de
280 militaires en zone désertique, a fait remarquer
qu'il faut 10 ans d'exposition des jeunes recrues
pour avoir un taux de DISA de 16.6 % [3].

La particularité chez I'enfant réside dans le fait que
son cristallin ne peut stopper les UV comme chez
I'adulte, d'ou le grand risque chez les enfants trop
exposés aux UV de développer ultérieurement des
dégénérescences maculaires par brilures aux UV.
D'ailleurs, des cas de ptérygions ont été constatés
a Galaz (Fig 4)

FIGURE 4 : Dégénérescence irienne solaire ascen-
dante associée a un ptérygion

Dégénérescence irienne solaire ascendante chez I'enfant

sachant que le réle des UV dans la pathogénie du
ptérygion est admise actuellement et la fréquence
des ptérygions chez les enfants est extrémement
rare.

La DISA peut étre exploitée comme un dosimetre
clinique pratique pour juger du risque cumulé d'une
exposition aux UV chez I'enfant. Sa constatation
chez I'enfant doit inciter a tirer la sonnette d'alarme
des dangers encourus pour l'ceil. Le port de la cas-
quette est un moyen trés simple et trés sécurisant.
« Quand la DISA sourit, mettez I'enfant al'abri » ; un
adage qui doit nous rappeler une nouvelle maladie
liée aux nouveaux changements climatiques.

Conclusion

La DISA est une nouvelle entité clinique liée aux UV.
C'est un marqueur clinique d'une exposition solaire
excessive. Son exploitation en tant que dosimétre
pratique aide a évaluer les risques, et a adapter le
niveau des recommandations de protection. L'en-
fant est une cible fragile pour les UV; sa protection
est une priorité.
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Résumé

La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une phacomatose multi-systémiques rare caractérisée par
la formation d’hamartomes. Les symptémes de la maladie sont en rapport avec la localisation de ces ha-
martomes principalement au niveau du cerveau, la peau, le coeur, I'ceil. Selon la classification de Barkovich
[1], elle fait partie du groupe d'anomalies de la prolifération cellulaire. Les hamartomes cérébraux (tubers)
sont responsables d'une épilepsie, d'un retard mental et des troubles du comportement. A travers I'étude
rétrospective des observations de neuf enfants atteints de STB et suivis au CHU Farhat Hached de Sousse,
nous avons analysé les caractéristiques cliniques et paracliniques des manifestations neurologiques de
cette maladie. Nous avons colligé quatre garcons et cing filles. Lage moyen du diagnostic a été de 22 mois.
L'épilepsie, souvent pharmaco résistante, a été le mode de révélation de la maladie dans tous les cas. Le
retard mental a été presque constant (8 cas/9). Des traits autistiques ont été notés chez 5 patients.

Summary:

The Tuberous Sclerosis of Bourneville (TSB) is a phacomatosis characterized by the formation of a mul-
ti-systematic hamartomas. The symptoms are consistent with the location of these hamartomas in the
nervous system, skin, heart, and the eyes. According to Barkovish classification, the cerebral damages
of TSB are cell proliferation anomalies. Cerebral hamartomas (tubers) are causative of epilepsy, mental
retardation and behavioral troubles. According to retrospective study of the observations of nine infants
affected by the TSB, we examined the clinical and paraclinical characteristics of the disease's neurologi-
cal signs. We gathered four boys and five girls. The average age of diagnosis is 22 months. The epilepsy,
usually pharmacoresistant, was the disclosed sign of the disease amongst all the cases. Mental retardation
has been nearly constant in this study (8/9 cases). The autistic features have been noticeable in 5 cases.

Mots-clés : Sclérose Tubéreuse de Bourneville, épilepsie, autisme, imagerie cérébrale.

Key-words: Tuberous Sclerosis of Bourneville, epilepsy, autism, cerebral imaging.
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Introduction :

La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) est une
géno-dermatose héréditaire de transmission auto-
somique dominante avec une pénétrance élevée et
une expressivité variable. Elle donne lieu a des ma-
nifestations neurologiques, cutanées et viscérales
en rapport avec une localisation multiple de tu-
meurs bénignes appelées hamartomes [2]. C'est le
deuxiéme syndrome neuro-cutané le plus fréquent
aprés la neurofibromatose [3]. Le diagnostic est
retenu selon les critéres définis par I'« US National
Tuberous Sclerosis Association » [4] se basant sur
des criteres majeurs et mineurs. Le tableau clinique
dépend de |'age de révélation mais varie également
d'un patient a l'autre dans la méme tranche d'age.
Les manifestations neurologiques sont dominées
par I'épilepsie et les troubles du développement.
Le caractére sporadique chez plus de deux tiers
des cas, la possibilité de mosaicisme et la variabi-
lité d'expression dans les cas héréditaires rendent
le conseil génétique tres difficile. Nous proposons
I'étude de 9 cas de maladie de Bourneville suivis
a notre consultation de neurologie pédiatrique.
Notre objectif est de montrer les particularités
pédiatriques des conséquences de cette maladie
sur le cerveau en développement, aussi bien sur le
plan expression clinique que modalités de prise en
charge thérapeutique.

Patients et méthodes

Notre étude a été rétrospective descriptive por-
tant sur les cas de STB diagnostiqués et suivis a
la consultation de neurologie pédiatrique du CHU
Farhat Hached de Sousse, entre 2000 et 2010. Le
diagnostic a été retenu en se basant sur les critéres
révisés de la conférence de consensus de '« US Na-
tional Tuberous sclerosis Association », publiés en
1998. En plus de l'examen clinique multi viscéral,
neurologique et cutané, tous les patients, recrutés
par le biais de leurs symptémes neurologiques, ont
bénéficié d'au moins une fois de l'imagerie céré-
brale et de I'enregistrement électro-encéphalogra-
phique.

Résultats :

1. Caractéristiques générales des patients:

Durant la période d'étude, parmi 27 patients at-
teints d'anomalies du développement cortical, 9
d’entre eux sont porteurs de la STB. Le diagnostic a
été porté sur la présence d'au moins 2 critéres ma-
jeurs de la maladie. Les signes les plus constants
ont été : les taches achromiques (9 cas), les tubers
corticaux (8 cas) et les nodules sous épendymaires
(6 cas). Les enfants sont répartis en 4 garcons et 5
filles. Lage moyen de diagnostic a été de 22 mois
avec des extrémes de 1 mois a 4 ans. Dans les anté-
cédents familiaux, la notion de consanguinité a été

trouvée dans 4 cas. Une histoire d'épilepsie dans
la famille a été notée chez 2 enfants. L'examen cli-
nique des apparentés de premier degré (parents,
fréres et sceurs) des enfants malades a révélé la
présence d'adéno-fibromes de Pringle chez la mére
d’'un nourrisson et des taches achromiques chez le
frére d'un autre enfant. Des explorations complé-
mentaires n‘ont pu étre faites que pour les parents
de ces deux enfants et ont été normaux. Dans les
antécédents personnels, la grossesse et la période
périnatale ont été sans particularités chez tous les
patients. La croissance staturo-pondérale a été
correcte dans tous les cas.

2. Caractéristiques de l'atteinte neurologique :

a- L'épilepsie : L'age moyen de début de I'épilepsie
a été de 5 mois avec des extrémes de 7 jours a 18
mois. Les crises ont été précoces, dans la lére an-
née de vie, chez la majorité de nos patient (8 cas
/9), & la 1ére semaine chez un cas et avant 3 mois
dans presque la moitié des cas. Sur le plan sémiolo-
gie des crises, des spasmes infantiles ont inauguré
la maladie chez 4 nourrissons. Le début de I'épi-
lepsie a été marqué chez les autres par des crises
tonico-cloniques généralisées (TCG) dans un cas,
focales dans 3 cas et polymorphes dans un cas. Les
crises ont été d'emblée pluriquotidiennes chez 7
patients/9. Sur le plan eléctro-encéphalographique
(EEQ), le tracé a été normal dans 2 cas. |l a montré
une hypsarythmie dans 2 cas, des anomalies pa-
roxystiques diffuses dans 2 cas et des anomalies
focalisées dans 3 cas (tableau N°1).

EEG

Paroxysmes Paroxysmes

Normal hypsarythmie Total

TYPE DE CRISES diffus localisés
symétriques 2 1 3
asymétriques 1 1
TCG 1 1
Focales 1 2 3

Polymorphes 1 1

Total 2 2 2 3 9

TABLEAU | : Corrélation clinico-éléctroencéphalo-
graphique de I'épilepsie

Sur le plan thérapeutique, le Vigabatrin (Sabril®)
a été le traitement anti épileptique utilisé de lere
intention chez 7 patients/ 9, dont 4 présentant des
spasmes. Les autres I'ont eu pour des crises focales.
Le recours a d'autres médicaments a été fonction
de la sémiologie des crises, initialement et au cours
de l'évolution. La carbamazépine (Tegretol®), la
lamotrigine (Lamictal®) et le lévétiracétam (Kep-
pra®) ont été prescrits essentiellement pour des
crises focales. Le valproate de soduim (Dépakine®),
les benzodiazépines (Urbanyl®) et le topiramate
(Epitomax ®) ont été utilisés essentiellement pour
des crises généralisées. Le patient N°3 a nécessi-
té l'usage d'éthosuccimide (Zarontin®) pour traiter
ses crises d'absences atypiques. Le topiramate et
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la lamotrigine ont été aussi proposés pour les deux
enfants N°5 et N° 9 qui ont eu une évolution vers
un syndrome de Lennox Gastaut. Un tiers des en-
fants ont nécessité le recours a l'association simul-
tanée de trois antiépileptiques.

Pour juger le niveau d'équilibre de nos patients,
nous avons considéré que 'épilepsie est rebelle
ou pharmaco-résistante lorsque l'enfant garde
des crises persistantes sous deux antiépileptiques
bien tolérés ou plus avec un dosage et une durée
de traitement suffisants [5]. C'est le cas de 4 de nos
patients. Trois autres ont continué a faire des crises
mensuelles mais trés bréves, sans aucun retentis-
sement fonctionnel. L'épilepsie a été considérée
bien équilibrée chez deux patients uniquement
sous monothérapie.

b- Le développement psychomoteur : La durée du
suivi des patients a été supérieure a 7 ans chez 8
patients/9. Tous les enfants ont eu des acquisitions
motrices initiales dans les normes. Cependant, un
déficit moteur focalisé a été constaté ultérieure-
ment chez 2 patients. Sur le plan intellectuel, le
retard mental a été presque constant dans cette
étude (8 cas/9). La derniére patiente est encore
jeune pour juger de ses capacités intellectuelles. Le
déficit a été léger a modéré chez 4 enfants et sé-
vére chez les 4 autres. Des troubles du comporte-
ment avec des traits autistiques ont été notés chez
5 patients. D'autres troubles du comportement ont
été constatés : nervosité excessive, hyperactivité et
troubles de la concentration.

c- La neuro-imgerie : Réalisée chez 4 patients, la
tomodensitométrie cérébrale (TDM) a montré des
calcifications sous épendymaire dans les 4 cas et
cortico sous corticale dans 3 cas (Fig.1).
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FIGURE 1: TDM cérébrale du patient N°9 montrant
: A. calcifications sous corticales et B. calcifications
sous épendymaires

Cet examen a permis, avec les données cliniques
de retenir le diagnostic chez un patient dont I'lRM
n'a pas pu étre réalisée. Chez les 8 autres patients
ayant bénéficié de I'lRM cérébrale, les tubers cor-
tico sous corticaux ont été constamment trouvés,
des nodules sous épendymaires ont été mis en évi-
dence chez 6 patients (Fig.2).

(A) (B) (C)

FIGURE 2 : IRM cérébrale en coupes transversales
séquence T2 Flair montrat la présence multiple et
bilatérale de tubers cortico-sous- corticaux : A, B
et des nodules sous épendymaires : C

Les lésions sont multiples et bilatérales dans 7 cas,
localisées a I'hnémisphére gauche dans un cas. Des
lésions kystiques de la substance blanche (Fig.3)

o~

FIGURE 3 : IRM cérébrale en coupes transversale
(A) et coronale (B,C) montrant des lésions kystiques
de la substance blanche et des Iésions radiaires (C)

ont été également observées chez 3 enfants. Au-
cune autre lésion corticale n'a été observée dans
notre étude, en dehors d'une atrophie cérébrale
modérée chez un enfant. Les anomalies de signal
de la substance blanche ont été trouvées dans 3
cas : anomalies de signal radiaire (Fig.3C) dans 2
cas et hypo myélinisation dans un cas. Des tu-

meurs astrocytaires a cellules géantes (Fig.4)

FIGURE 4 : IRM cérébrale montrant sur les coupes
transversale (A), coronale (B) et sagittale (C) la pré-
sence d'astrocytomes a cellules géantes localisés
prés du trou de Monro

ont été trouvées chez deux patients deés la premiére
IRM cérébrale. Limagerie cérébrale a été contrblée
chez 5 patients devant l'aggravation des crises
épileptiques dans 3 cas et dans le cadre de surveil-
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lance systématique de tumeur astrocytaire dans 2
autres cas. Elle n'a pas montré de signes d'évoluti-
vité dans 4 cas. Pour le 5éme enfant, I'astrocytome
a augmenté de taille sans complication mécanique.

3. Les autres manifestations extra neurologiques :

Les manifestations cutanées ont été constamment
trouvées. Les taches achromiques ont contribué
a la confirmation du diagnostic. Elles ont été no-
tées, dés l'examen initial chez 8 enfants et sont
apparues secondairement dans un cas. Des lésions
cutanées au niveau du visage évocatrices d'adé-
nofibromes de Pringle sont apparues au cours de
I'évolution chez 3 patients, a un age de 7,8 et 10
ans. L'échographie rénale a été réalisée chez tous
les enfants, revenue sans anomalies dans 8 cas eta
montré de petits kystes bilatéraux chez un patient.
L'échographie cardiaque a été faite chez 7 nourris-
sons au moment du diagnostic, na pas montré de
rhabdomyome. L'examen ophtalmologique a été
pratiqué chez 8 patients, revenu sans anomalies.

Discussion

1. Définition, épidémiologie [6-7-8-9] :

La STB est classée dans le groupe des MDC secon-
daires a une anomalie de la prolifération cellulaire.
C'est une maladie génétique de transmission au-
tosomique dominante a pénétrance trés élevée
(95%) et expressivité trés variable. Deux locus ma-
jeurs TSC1 et TSC2 ont été reconnus sur les chro-
mosomes 16 (16p13) et 9 (9g34). Les deux sont
des génes suppresseurs de tumeurs [10]. Parmi les
malformations du développement cortical (MDCQ),
la STB représente I'anomalie la plus fréquente dans
la plupart des études [11]. Dans notre série, la STB
concerne uniquement 9 /27 cas de patients at-
teints de MDC suivis au cours de la méme période
(2000-2010). Ceci est probablement en rapport
avec un biais de sélection puisque les patients ré-
férés a notre consultation sont ceux qui posent le
probléme d'épilepsie mal équilibrée.

2. Diagnostic positif : [3,4]

Le diagnostic positif de la STB repose sur la pré-
sence de critéres diagnostiques consensuels qui
ont été définis et révisés par '« US National Tube-
rous Sclerosis Association », en 1998 (Tableau 2).

Critéres majeurs Critéres mineurs

Angiofibromes faciaux ou fibrome en plaque Fibromes gingivaux

Fibromes  unguéaux et  péri-unguéaux  non [ Polype rectal hamartomateux

traumatiques (tumeur de koenen) Lésions cutanées hypopigmentées

Taches achromiques (+ de 3) Hamartome non rénal

Plaques peau de chagrin Tache rétinienne achromique

Multiples phacomes rétiniens Lésion de migration radiaire dans la substance blanche
Tubers du cortex cérébral Trous multiples diffus de I’émail dentaire

Kystes osseux

Kystes rénaux multiples

Nodules sous-épendymaires

Astrocytomes a cellules géantes sous- épendymaires
Rhabd diaques uniques ou
Angiomyolipome rénal

Lympl leiomyomatose

Tableau 2: Critéres diagnostiques de la sclérose tu-
béreuse de Bourneville [5]

Le diagnostic est considéré comme certain si deux
critéres majeurs ou un majeur et deux mineurs sont
réunis. Il est probable si un critére majeur et un cri-
tére mineur sont présents.

3. Manifestations neurologiques :

a- Caractéristiques de I'épilepsie :

Entre 60 a 80% des patients porteurs d'une STB
développent une épilepsie dans lI'enfance [6]. Le
début est souvent précoce, pendant la premiere
année de la vie dans deux tiers des cas [8-9] . Dans
ce contexte, la maladie épileptique peut revétir des
aspects trés variés selon I'age. Chez le nourrisson,
les crises sont représentées dans 20 a 50% des
cas par des spasmes infantiles [12] ; avec un dé-
but souvent précoce, une association a des crises
focales et un EEG non forcément hypsarythmique
[5]. Chez le grand enfant, les crises sont souvent
focales mais peuvent aussi étre généralisées d'em-
blée ou se généraliser secondairement. Ces crises
focales sont directement en rapport avec les tu-
bers qui se comportent comme des foyers epilep-
togenes, avec une epileptogénicité plus au moins
marquée.

b- Caractéristiques neuroradiologiques :

[6-7-8-9,13] : Les lésions retrouvées sur I'imagerie
cérébrale constituent un élément clé pour le dia-
gnostic de la STB. Elles sont trés fréquentes (plus
de 90 %). Certaines font partie des critéres dia-
gnostiques majeurs. D'autres constituent des cri-
téres mineurs. La tomodensitométrie permet de
déceler les tubers et les nodules calcifiés. LIRM cé-
rébrale est I'examen qui va fournir un bilan lésion-
nel complet et précis. Quatre types de lésions sont
plus ou moins associés: les tubers corticaux, les no-
dules sous-épendymaires (NSE), les astrocytomes
a cellules géantes et les anomalies de la migration
au sein de la substance blanche.

c- Particularités thérapeutiques de I'épilepsie :

[l est maintenant reconnu que le vigabatrin consti-
tue le traitement de premiére intention de 'épilep-
sie dans la STB [6-7-8-]. Les corticoides peuvent
étre proposés dans les cas ou des spasmes per-
sistent malgré 'adaptation des doses. La carbama-
zépine peut aussi étre associée dans le traitement
des crises focales. Dans les cas ou des crises focales
réfractaires puissent étre rattachées a un seul foyer
épileptogene, une résection chirurgicale peut étre
alors discutée [14]. En cas d'évolution vers un syn-
drome de Lennox Gastaut, la stimulation du nerf
vague pourrait diminuer la fréquence des chutes
[15]. Le régime cétogéne a montré son efficacité
dans certains cas.
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d- Particularités évolutives :

Le Contrdle de I'épilepsie : [6-7-8-9] plus des deux

tiers des patients évoluent vers une épilepsie phar-
maco résistante. Plusieurs facteurs semblent inter-
venir dans le niveau de contrdle de I'épilepsie dans
cette situation. Le début précoce de |'épilepsie,
au cours de la premiere année de la vie et la pré-
cocité de mise en place d'un traitement adapté
semblent étre les facteurs les plus importants. Le
Développement intellectuel [6-7] : Le retard du dé-
veloppement affecterait environ 40% des patients
porteurs de STB. Il est constamment associé a une
épilepsie. Le comportement [16]: Les troubles du
comportement surviennent particulierement chez
les enfants ayant une déficience intellectuelle. Les
troubles de type autistiques sont les plus retrou-
vés. L'atteinte psychiatrique peut étre plus modé-
rée associant hyperactivité avec déficit de l'atten-
tion, nervosité excessive, une agressivité ou des
troubles du sommeil...

Manifestations extra-neurologique : [6-7-8-9] :
Plusieurs organes peuvent étre le siege d’hamar-
tomes. Les signes correspondants font parties des
critéres du diagnostic. Leur recherche doit étre
systématique au diagnostic de la maladie. Au ni-
veau cutané, il s'agit de taches achromiques (80%),
d'angio-fibromes ou adénomes de Pringle (85%),
de fibro-kératomes unguéaux ou tumeurs de Koe-
nen (50%). Au niveau oculaire, il s'agit de phacomes
rétiniens. Au niveau rénal, des tumeurs bénignes
sont souvent asymptomatiques (>age de 10 ans).
Au niveau du cceur, des rhabdomyomes sont sou-
vent présents (50-70%) avant la naissance et invo-
luent spontanément deés les premiéres années de
vie. D'autres organes peuvent étre rarement tou-
chés : l'os, les poumons, le tube digestif, le foie ...

4. Suivi clinique et paraclinique de la STB [2,6]
En plus de I'évaluation initiale de la maladie, une

surveillance s'impose pour certaines lésions. (Ta-
bleau N°3)

Bilan Initial Suivi
Examen clinique dermatologique X X
Examen ophtalmologique X Si Iésions au bilan initial ou symptomes
fichographie abdominale et rénale  x Tous les 14 3 ans
TDM et/ou IRM cérébrale X Tous les 1 a 3 ans
Electroencéphalogramme Si crise épileptique Si épilepsie
Electrocardiogramme X Si symptomes cliniques
Echographie cardiaque X
Evaluati P! 1 X

Inutile si pas de symptomes

Entrée scolaire ; si sy,

Tableau 3 : Bilan initial et de Surveillance clinique et
paraclinique au cours de la STB [2]

Conclusions

La STB est une vraie maladie de systémique dont
le pronostic est étroitement lié a la présence d'une
atteinte neurologique. Une connaissance des par-
ticularités diagnostiques et thérapeutiques chez
I'enfant doit conduire a une prise en charge mul-
tidisciplinaire précoce et appropriée ainsi qu'une
surveillance adaptée.
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La sortie précoce de la maternité:
Risque d’ictére pathologique.

Early discharge from maternity :
Severe hyperbilirubinemia risk

J.Methlouthi, M.Bellaleh, S Mhamdi, S.Sakly, I.Dhifallah, A.Guith, S.Nouri, N.Mahdhaoui, H.Séboui.

Service de néonatologie, Hopital Farhat Hached Sousse.

Résumeé:

Introduction:Lagénéralisation dessorties précoces delamaternitéamis|'ictére néonatal aurang des pro-
blémes de santé publique. Cette diminution de la période du séjour doit étre bien structurée pour fournir au
nouveau-né, sousuneautreforme,lesmémesperformancesentermesdedépistage, desoinsetdeprévention.

Objectif: répertorier la fréquence des hyperbilirubinémies sévéres et de ses complica-
tions aprés la sortie de la maternité chez le groupe de nouveau-nés a risque et recher-
cher une défaillance du parcours de soins du nouveau-né de la naissance au retour a domicile.

Matériel et méthodes : une étude prospective descriptive et analytique qui s'est déroulée entre 16
février et 16 mai 2015, au centre de maternité de Sousse. Elle avait inclus tous les nouveau-nés a risque
d'ictére qui étaient hospitalisés dans le service des suites de couches et mis sortants précocement.

Résultats : Cent couples méres enfants ont été inclus dans l'étude. Le facteur de risque prédominant
dans la population enquétée est le groupe sanguin (O) de la mére avec un taux de 73% des cas inclus.
27% des nouveau-nés étaient ictériques aprés la sortie, parmi lesquels 7 étaient admis dans le service
pour ictére intense et avaient recu une photothérapie. L'étiologie responsable de cet ictére intense était
une incompatibilité ABO dans 57.1%, la prématurité dans 28.6% des cas et une bosse séro-sanguine dans
14.3%. 85 parents (85%) déclarent navoir recu aucune information concernant l'ictére néonatal au cours de
leur séjour en suites-de-couche.

Conclusion : Lictére est un des motifs fréquents de réhospitalisation aprés une sortie précoce dans
notre établissement. Notre étude a permis d'attirer notre attention sur les défaillances du parcours de
soins des nouveau-nés a risque d'ictére, sortis précocement de la maternité. Des recommandations natio-
nales apparaissent essentielles afin d'uniformiser et d'optimiser les pratiques des professionnels soignants,
quant au dépistage de l'ictére, et d'améliorer I'information relayée aux parents.

Abstract :

Introduction : During the past decades, early discharge from maternity has increased and the risks of this practice
have made the jaundice one of the most reasons of neonatal rehospitalization. This practice required strategies to make
it safe with identification of the potential infants at risks; giving them screening, specific care and follow up in order to
prevent them for readmission

Aim: To describe the rate of severe hyperbilirubinemia and its complications after early discharge from
maternity in the group of newborns at risk of jaundice and look for a failure of the course of management
of these child from birth to discharge from the hospital.

Service de réanimation néonatale, centre hospitalier farhat hached de Sousse. Rue lbn el Aljazar El zouhour
Sousse. Sousse. 4031.
Tel : 00216 98503335 / E-mail : methlouthi2002@yahoo.fr
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Methods: Prospective study conducted in the
maternity of Farhat Hached of Sousse from 16th
February to the 16th May 2015. The newborns at
risk of jaundice which were early discharged from
the maternity were included.

Results : One hundred of the pair mother-child-
ren were included. The major risk factor of jaundice
was the blood group O of the mother with a rate of
73%. After discharge, 27% of newborns had jaun-
dice .Seven of the hyperbilirubinemic patients had
required admission in the department of neona-
tology and were treated with phototherapy. Most
etiologies of jaundice were the ABO hemolytic di-
sease in 57% of cases, prematurity in 28.6% and
neonatal bruising in 14.3%. A proportion of 85 % of
parents didn't receive information about neonatal
jaundice during their stay in maternity.

Conclusion: Jaundice is the most cause of read-
mission after early discharge in our maternity. In-
sufficiencies in conditions for discharge of newborn
at risk of hyperbilirubinemia are noted. National
recommendations seem to be essential in order to
organize the professional practices, as for scree-
ning of jaundice, and improve the information re-
lieved to the parents.

Mots-clés : Nouveau-né, sortie précoce, ictére,
rehospitalisation

Key-words: early discharge, newborn, jaundice,
rehospitalization

Introduction:

Selon I'HAS en 2004 [1], les sorties précoces de ma-
ternité (SPDM) sont définies par une sortie entre JO
(jour de l'accouchement) et J2 inclus en cas d'ac-
couchement par voie basse, et entre JO et J4 en cas
de césarienne. Mais cette évolution vers une sortie
de plus en plus précoce doit intégrer la particuliere
vulnérabilité que présente le nouveau-né durant
les premiers jours de vie marqués par une période
transitionnelle d’adaptation a la vie extra-utérine
avec des modifications des fonctions respiratoires,
cardiaques et métaboliques [2]. Ainsi, cette dimi-
nution de la période du séjour on doit s'attendre a
plusieurs risques qui peuvent étre graves et méme
mortelle dans certains cas. La complication la plus
fréquente et la plus grave, lors de la premiére se-
maine de vie est l'ictére néonatal [3]. C'est au sein
de cette problématique que s'intégre notre travail,
dont I'objectif était de répertorier la fréquence des
hyperbilirubinémies significatives aprés la sortie
de la maternité, chez le groupe de nouveau-nés a
risque et de rechercher une éventuelle défaillance
du parcours de soins du nouveau-né, de la nais-
sance au retour a domicile, notamment au niveau
de l'information apportée aux parents.

La Sortie précoce de la maternité : Risque d'ictére pathologique.

Matériel et méthodes :

Il s'agit d'une étude prospective descriptive et ana-
lytique qui s’est déroulée durant la période allant
du 16 février au 16 mai 2015, au centre de materni-
té et de néonatologie de Sousse (CMNS). lls étaient
inclus dans cette étude, tous les nouveau-nés a
risque d'ictére qui étaient hospitalisés dans le ser-
vice des suites de couches et mis sortants avant
H24 de vie s'ils sont nés par voie basse et avant 72
heures de vie s'ils sont nés par césarienne. En effet,
dans notre maternité, le terme SPDM correspond a
une sortie avant H24 de vie pour un accouchement
par voie basse et avant H 72 de vie pour une nais-
sance par césarienne, en dehors de tous problémes
chez la mére ou son enfant. Le nouveau-né n'est
mis sortant qu'aprés un examen clinique normal,
fait par le pédiatre du service 24 heures aprés la
naissance et avant la sortie et si les critéres sui-
vants sont validés : nouveau-né a terme, singleton
et eutrophe, une température axillaire entre 36 et
37 °C, une alimentation établie (si allaitement ma-
ternel : observation d'au moins 2 tétées assurant
un transfert efficace de lait reconnu par la mére),
des mictions et selles émises, une perte de poids <
8 % par rapport au poids de naissance , I'absence
d'ictére précoce (< 24 heures de vie) ou nécessitant
une photothérapie, I'absence de contexte d'incom-
patibilité foeto-maternelle dans le systéme rhésus,
I'absence d'éléments cliniques ou paracliniques en
faveur d'une infection, dépistages néonatals réali-
sés a la maternité en cas de cas index, une mesure
normale de la saturation post-ductale (= 95%) a
H24 de vie, une surveillance normale de la glycémie
au doigt pour les nouveau-nés a risque d’hypogly-
cémie et une injection de Vitamine K1 donnée.
Les facteurs de risque d'ictére retenus dans cette
étude étaient les suivants : les nouveau-nés de
méres ayant un groupe sanguin (GS) O, les préma-
turés (Age gestationnel inférieur & 37 SA), les hy-
potrophes, les érythrosiques (polyglobuliques), la
présence d'une bosse séro-sanguine ou d'autres
lésions traumatiques, l'antécédent d'ictére dans
la fratrie traité par photothérapie, I'antécédent de
maladie hémolytique constitutionnelle dans la fa-
mille, un ictére apparu avant la sortie pour les nou-
veau-nés nés par césarienne et qui ont séjourné
pendant 72 heures (puisque dans le protocole du
service, un ictére apparu avant 24 heures de vie in-
dique systématiquement une admission).

lIs étaient exclus de I'étude, les mamans ayant re-
fusé la participation a l'étude, les nouveau-nés
transférés au service de néonatologie apres inclu-
sion dans I'étude et avant leurs sorties a domicile
et ceux issus d'une mére ayant un groupe sanguin
rhésus négatif et/ou une recherche d'agglutinine
irréguliére (RAI) positive durant la grossesse étant
donné qu'ils sont admis systématiquement pour
surveillance. En effet, Nous leur réalisons systé-
matiquement, a la naissance, un groupe sanguin
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et un test de coombs direct et nous hospitalisons
systématiquement, pour surveillance, tous nou-
veau-nés ayant un test de coombs positif. lls sont
hospitalisés également tous les nouveau-nés ayant
un ictére pathologique (précoces avant H 24 de vie,
intenses ou accompagnés d'autres signes).

Cette étude était réalisée a l'aide d'un question-
naire rédigé en langue frangaise et pré-testé sur
10 personnes avant son utilisation pour I'étude. Ce
questionnaire avait compris deux parties : une pre-
miére partie pour le recueil des informations sur la
population et une seconde partie pour le recueil
des données apres la sortie.

Les nouveau-nés inclus étaient convoqués systé-
matiquement 48 H aprés la sortie afin de pouvoir
réaliser une évaluation clinique de l'ictére et d'éva-
luer I'information donnée aux parents a propos de
ce dernier. Un deuxiéme rendez-vous était fixé, si
nécessaire, en fonction de l'intensité de l'ictére.
Cette étude était réalisée aprés consentement des
patientes. Ce consentement mentionnait l'intérét
de cette étude qui consiste a prévenir l'ictére pa-
thologique chez les sujets a risque, sans interférer
dans les renseignements concernant son dépis-
tage ou sa prévention afin de ne pas fausser les ré-
sultats. Lors de l'analyse des données, I'anonymat
des femmes ayant participé a cette étude a été
respecté.

Le choix des nouveau-nés s'est fait au hasard le
jour de la présence des étudiantes responsables
de I'étude. Le recueil des données, aupres des ma-
mans, était réalisé directement par les candidates
afin d'éviter la mauvaise compréhension des diffé-
rentes questions.

Résultats :

100 couples meéres enfants ont été inclus dans
I'étude.73% des méres avaient un groupe sanguin
O. 54% des femmes avaient d'autres enfants, par-
mi lesquels 7 (12.96%) avaient présenté un ictére en
période néonatale et ayant nécessité la photothé-
rapie chez 3 d'entre eux. Les nouveau-nés étaient
de sexe masculin dans 47% des cas soit un sexe ra-
tio de 0.88.

L'accouchement a eu lieu par voie basse non ins-
trumentée dans 61% des cas, par Forceps dans
7% des cas et par césarienne dans 32% des cas.
14% des nouveau-nés étaient macrosomes et 19%
étaient des prématurés (Tableau )

La Sortie précoce de la maternité : Risque d'ictére pathologique.

Variable N (%) ou moyenne + écart type

Sexe masculin 47 (47%)

Poids de naissance 2900 [3200]
Naissance a terme (237SA) 37 [38]

Prématurés 19 (19%)
Accouchement voie basse non instrumental 61 (61%)

A h voie basse instr 1 7 (7%)

Césarienne 32 (32%)

Rang =1 dans la fratrie 46 (46%)

Rang >1 dans la fratrie 54(54%)

Tableau | : Caractéristiques de la population

Les facteurs de risque de I'hyperbilirubinémie sont
représentés dans le Tableau Il.

30% des nouveau-nés avaient présenté un ictére
avant la sortie. C'était dans tous les cas un ictére
constaté aprés H36 de vie et avant la sortie chez
des nouveau-nés nés par césarienne. 42.85% de
ces nouveau-nés avaient un ictére jugé comme
intense cliniquement et avaient eu un bilan avant la
sortie, comprenant un groupe sanguin, un dosage
de la bilirubinémie, une numération formule san-
guine et une CRP. Les taux de bilirubine n‘avaient
pas constitué une indication a la photothérapie et
tous ces nouveau-nés étaient mis sortanta H 72 de
vie avec un contrdle dans 48 heures a la consulta-
tion externe.

Facteur Nombre de Pourcentage
Peffectif

NN de mére ayant GS(O) 28 28%
NN de mére ayant GS(O) + un antécédent d’une 15 15%
maladie hémolytique dans la famille
NN de mére ayant GS(O) + Ictére apparu avant la 30 30%
sortie
NN prématuré <37 SA 19 19%
NN ayant une Bosse sérosanguine 3 3%
NN ayant un antécédent d’ictére dans la fratrie 5 5%
Total 100 100%

Tableau Il : Les facteurs de risque de l'ictere.

(EIS— le GS des Nouveau-nés ne
figure pas parmi les facteurs de risque étant don-
né qu'il n'est pas réalisé systématiquement apres
la naissance. Il n'est réalisé que si la mere est de
groupe sanguin Rh négatif ou elle a des RAI posi-
tifs au cours de la grossesse

Tous les nouveau-nés ont été revus a la consul-
tation externe, 48 heures apres la sortie. 27 nou-
veau-nés sur 100 étaient ictériques, parmi lesquels
7 étaient admis dans le service pour ictére intense
et avaient recu une photothérapie. Lincompatibi-
lité ABO était la cause de l'ictére dans 57.1% des
cas suivie par la prématurité dans 28.6% des cas et
la bosse sérosanguine dans 14.3% des cas (Figure
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N°1). Tous les nouveau-nés réadmis pour ictére in-
tense étaient nés par voie basse et sortis avant H
24 de vie.

27 NN ictériques
(27%)

Incompatibilité ABO
N=17
(55.55%)

Prématurés Bosse séro-sanguine
N=8 N=2
(25%) (7.40%)

(

Hospitalisés Hospitalisés Hospitalisés
N=4 N=2 N=1

Figure 1 : Répartition des nouveau-nés ictériques
selon leur étiologie.

Dans notre population, 85 parents (85%) décla-
raient n'avoir requ aucune information concernant
l'ictére néonatal au cours de leur séjour en suites-
de-couche. Parmi ceux ayant requ une information,
38.5% ont été informé du mécanisme d'apparition
de l'ictére, 20.5% des risques liés a un ictére, 20.5%
des modalités de dépistage et 20.5% des signes a
surveiller. Linformation donnée a ces couples aurait
été délivrée par un pédiatre dans 12 cas, une sage
femme dans 2 cas et une technicienne en pédiatrie
dans 1 cas.

Discussion:

La sortie précoce doit étre bien structurée pour
fournir au nouveau-né, sous une autre forme, les
mémes performances en termes de dépistage, de
soins et de prévention.

Dans notre établissement, l'ictére est un des mo-
tifs fréquents de ré hospitalisation aprés une sor-
tie précoce (<24 heures), comme l'a démontré le
travail de Hachani et al en 2014 [4]. Ces données
rejoignent les résultats de la majorité des séries in-
ternationales [3, 4]. En effet, I'adaptation postna-
tale du métabolisme de la bilirubine suit une évolu-
tion qui s'étend sur les 10 a 15 premiers jours de vie.
Toute sortie de maternité avant 5 jours de vie est
donc « anticipée » par rapport a I'évolution physio-
logique de l'ictére. Lictére néonatal est au centre
de la problématique du pédiatre pour autoriser les
sorties «précoces». Le principal risque est de ne
pas dépister I'hyperbilirubinémie sévére, pouvant
entrainer une morbidité spécifique pour le nou-
veau-né et une ré-hospitalisation pour traitement
par photothérapie [5].

Nous avons essayé d'étudier de pres cette com-
plication en évaluant l'incidence des réhospitalisa-
tions pour ictére intense parmi les nouveau-nés a
risque d'hyper bilirubinémie et en précisant les fac-
teurs prédictifs d'ictére intense en cas de SPAD.
D'apres l'analyse des nos résultats nous avons
constaté que la naissance par voie basse augmen-
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tait la probabilité de réadmission par rapport aux
nouveau-nés qui sont nés par césarienne et qu'au-
cun des nouveau-nés nés par césarienne n'avait
développé d'ictére intense. Farhat et al [6] confir-
ment les mémes données. Ceci pourrait étre expli-
qué par un séjour plus prolongé et donc une sur-
veillance plus importante.

Vingt sept nouveau-nés avaient développé un ic-
tére apres la sortie dont sept avaient été réhospi-
talisés pour ictere intense entre J 3 et J10 de vie,
soit une prévalence de 7% de la cohorte, 0.44 %
accouchements de la maternité et 2.1% des réad-
missions. Cette incidence rejoint celle rapportée
dans la littérature [4, 6, 7, 8, 9]. Cette prévalence
nous parait importante, étant donné les risques de
séquelles graves des icteres intenses notamment
neurologiques [5, 10] et ceci malgré le protocole
de surveillance stricte des ictéres adopté par notre
service. D'ou I'importance d'identifier, ala sortie, les
nouveau-nés a haut, moyen et bas risque d'hyper-
bilirubinémie. Cela permettrait de définir les straté-
gies de suivi adaptées.

L'American Academy of Pediatrics (AAP) préconise
dans ce cadre 2 stratégies [11] : La premiére re-
pose sur la cotation pour chaque nouveau-né d'un
score clinique calculé en fonction de I'existence ou
non de facteurs de risque d'ictére sévére, définis a
partir d'études de cohorte rétrospectives de nou-
veau-nés ayant présenté des taux de bilirubinémie
trés élevés [12,14]. Dans notre étude, I'incompatibi-
lité ABO, était un facteur de risque significatif de
survenue d'un ictére justifiant une photothérapie
(57.2%). Ce critére a été intégré dans les recomman-
dations de I'AAP et I'HAS [10, 11]. La détermination
du groupe sanguin des nouveau-nés a terme, des
meéres ayant un groupe O, augmente significati-
vement la capacité de prédire de la sévérité d'un
ictére du nouveau-né. En effet, la présence d'une
situation d'incompatibilité ABO est deux fois plus
souvent associée a un ictére sévére (OR=2,35) [12].
Dans la littérature, les avis concernant la perti-
nence du bilan étudié sont partagés, certains au-
teurs tels que Sgro et al. [13] recommandent la ré-
alisation systématique du groupe sanguin chez les
nouveau-nés de mére O, vu l'incidence élevée de
I'ictére sévére (estimée a 1/2480 dans cette étude
réalisée au Canada) et la fréquence élevée des in-
compatibilités ABO (18 %) parmi ces ictéres sé-
veres. A 'inverse, 'AAP [11] et d'autres auteurs [14,
15] ne recommandent pas la détermination systé-
matique du groupe sanguin chez les nouveau-nés
de meére O. lIs invoquent le colt de cette procédure
et sa faible valeur prédictive positive.

Un accouchement par voie basse instrumenté n'est
pas apparu comme un facteur de risque d'ictére
dans notre étude, contrairement a ce qui a été rap-
porté par quelques publications [16]. En revanche, la
présence d'une bosse séro-sanguine était associée
dans notre étude, a un risque important d'ictére
contrairement a ce qui est rapporté par certaines
études [16]. Ceci peut étre expliqué par le nombre
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limité des cas dans notre série (7%). D'aprés l'ana-
lyse de nos données, un age gestationnel inférieur
a 37SA a été identifié comme un facteur de risque
d'ictére (42.1% prématurés ont développé de l'ic-
tére aprés la sortie, dont 25% étaient hospitalisés),
ce qui rejoint I'étude de Keren et al. [17]

La deuxiéme stratégie proposée par I'AAP [11] est le
dosage systématique, sanguin ou transcutané de
la bilirubine avant la sortie.

Un programme de sortie précoce se doit d'évaluer
ces approches pour optimiser la prise en charge
des nouveau-nés. Certains facteurs de risque clas-
sique d'ictére, telle que la survenue d'ictére avant
24h, n‘ont pas été corrélés a un risque important
de réhospitalisation, dans notre étude. Cela pour-
rait étre d0 au protocole de surveillance rigoureux
dans notre établissement.

D'une fagon générale, l'effet de la réduction du
temps de séjour en maternité impose une consul-
tation pédiatrique systématique vers le 3éme au
10éme jour afin de prévenir les complications néo-
natales inhérentes a une mauvaise adaptation a la
vie extra-utérine, notamment les hyperbilirubiné-
mies séveres.

Sur les 100 méres incluses dans |'étude, 85 avaient
déclaré qu'elles n‘avaient recu aucune information
sur l'ictere néonatal. Bien que l'information des pa-
rents, sur le risque d'ictére, les moyens de dépis-
tage et de prévention, est un moyen capital pour
les sensibiliser sur I'importance de la consultation
systématique, au rendez-vous, ou en urgence lors-
qu'ils constatent que ce dernier s'est rapidement
intensifié et par conséquent de prévenir les com-
plications inhérentes a un diagnostic et un traite-
ment tardifs. Dans une étude francaise [8], 72%
des parents déclaraient avoir recu une information
concernant lictéere néonatal. Cette information
concernait le mécanisme de l'ictére dans 46,7%, le
dépistage (53,3%), le risque de récidive (36%) et les
signes cliniques a surveiller (60%). Au vu de ces ré-
sultats, il semblerait que I'information orale ne soit
pas donnée systématiquement aux parents alors
que les recommandations internationales du NICE
[18], de I'HAS [2], norvégiennes [19], et de I'AAP [11]
conseillent qu'une information orale soit délivrée
aux parents. LAAP et les recommandations norvé-
giennes précisaient, méme, lI'importance d'un sup-
port écrit dans la transmission de cette informa-
tion. D'ou la nécessité de brochure d'informations
sur l'ictere a délivrer aux parents de nouveau-nés a
risque d’hyperbilirubinémie.

Notre étude a permis d‘attirer notre attention sur
les défaillances du parcours de soins des nou-
veau-nés a risque d'ictére, sortis précocement de
la maternité. En effet il faut consolider leur surveil-
lance moyennant un bilan sanguin avant la sortie
et/ou une consultation systématique aprés la sor-
tie et d'améliorer l'information relayée aux parents
concernant les facteurs de risque, les signes alar-
mants et I'évolution de l'ictére.

Néanmoins, cette étude avait des limites. Le
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choix au hasard des couples meres enfants et leur
nombre limité pourrait biaiser les résultats.

Conclusion:

La SPDM a été associée a un risque de ré-hospita-
lisation pour ictére sévéres. Trois facteurs ont été
relevés comme prédisposant : les nouveau-nés de
meres GS O, les prématurés et les nouveau-nés
ayant des bosses séro-sanguines. Vu les limites de
cette étude, il est souhaitable de compléter par des
études multicentriques afin de pouvoir éditer des
recommandations nationales et d'uniformiser les
pratiques des professionnels soignants.
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Fait clinique

Angiomatose cutanée et digestive chez un
nouveau-né : Difficultés thérapeutiques
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Introduction

Les hémangiomes sont des tumeurs vasculaires qui peuvent étre congénitaux ou apparaitre au cours des
premiers mois de vie. lls se compliquent rarement d'un syndrome de Kasabch merritt (SKM) qui se mani-
feste par une atteinte hématologique dominée par une thrombopénie profonde. Ce syndrome est poten-
tiellement grave par ses complications hémorragiques et par son caractére réfractaire au traitement [2].
Nous rapportons un cas d'angiomatose cutanée et gastrique compliquée de SKM chez un nouveau né a
terme .Nous discutons les difficultés de prise en charge thérapeutiques de ce syndrome.

Observation :

Il s'agissait d'un nouveau né de sexe féminin, issue d'un mariage non consanguin, d'une mére deuxieme pare
deuxiéme geste, d'une grossesse menée a terme sans dysgravidie. Lanamnése infectieuse était négative.
L'accouchement s'est déroulé par voie basse sans incidents, avec bonne adaptation a la vie extra-utérine.
A la naissance, le nouveau-né était eutrophique. Il présentait un angiome au niveau du 5eéme orteil droit,
ainsi que de multiples lésions érythémateuses planes les unes s'effacaient a la vitro pression et les autres ne
s'effagaient pas (Figure 1). Une NFS pratiquée a J2 de vie a objectivé une thrombopénie & 45000 El/mm3
sans anémie ni leucopénie associée, d'ou son hospitalisation dans notre service. Une infection maternofoe-
tale a d'abord été suspectée et une antibiothérapie a été débutée, puis arrétée au bout de 5 jours devant
la négativité du bilan infectieux.

Figure 1. Angiomes cutanés multiples ponctiformes (1) et angiome du 5éme orteil droit (2)

Auteur correspondant :
Dr Ons Azzabi/ Service de Pédiatrie et de Néonatologie — Hopital Mongi Slim
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L'évolution était marquée par la disparition des
éléments purpuriques et la persistance des lésions
angiomateuses punctiformes. Sur le plan biolo-
gique la thrombopénie a persisté (Plaquettes entre
20000 et 40000 ElI/mm3). Une hémorragie diges-
tive haute de grande abondance est survenue au
20éme jour de vie entrainant une déglobulisation
(le taux d'hémoglobine est passé de 13g/dl & 8g/
dl) qui a nécessité une transfusion en urgence d'un
culot globulaire et d'un culot plaquettaire. A noter
que le taux des plaquettes était a 45000 El/mm3
au moment de 'hémorragie digestive. La fibrosco-
pie oeso-gastro-duodénale (FOGD) a mis en évi-
dence la présence de plusieurs lésions angioma-
teuses dont une volumineuse de 2 cm de diamétre
et saignante au niveau de I'estomac (Figure2).

Figure 2 : Lésions angiomateuses gastriques

Le diagnostic de SKM a été retenu devant I'associa-
tion d'une hémangiomatose miliaire, une angioma-
tose gastrique, et d'une thrombopénie profonde.
L'échographie abdominale ainsi que I'échographie
trans-fontanellaire n‘'ont pas objectivé d'angiomes
profonds.

Un traitement par béta bloquants a été débuté par
voie orale a J28 de vie a la dose initiale de 0,5mg/
kg avec une augmentation progressive de la dose
atteignant 3 mg/kg/j au bout d'une semaine tout
en surveillant la fréquence cardiaque, la tension ar-
térielle et de la glycémie.

Trois jours plus tard I'némorragie digestive a réci-
divé. Une deuxieme transfusion sanguine de culot
globulaire a eu lieu devant une anémie a 6g/dl. Le
taux des plaquettes était stable a 40000 El/mm3.
La conduite a tenir était I'adjonction d'une cor-
ticothérapie per os a la dose de 2mg/kg/j. L'élec-
trocoagulation par voie endoscopique des lésions
gastriques vasculaires a été discutée, puis récusée
devant le jeune age de la patiente.

Le nourrisson est sorti de I'népital a J44 de vie
sous corticothérapie (J11) et traitement par béta
bloquants. Le taux des plaquettes était a 61000/
mm3. Depuis, elle a été suivie a la consultation ex-
terne

La normalisation du taux des plaquettes a été ob-
tenue au bout de huit semaines (Figure 3) de corti-

cothérapie a pleine dose .Par la suite, la dose a été
réduite a 1,5 mg/kg/j avec maintien des béta blo-
quants a la méme dose.

L'évolution a été marquée par la réapparition 15
jours plus tard d'une thrombopénie 2 113000/mm3
associée a une récidive d'une hémorragie digestive
de faible abondance sans retentissement hémody-
namique. Une FOGD de contréle a été pratiquée a
I'dge de quatre mois et avait objectivé la présence
de multiples lésions angiomateuses, hémorra-
giques par endroit, disséminées sur tout I'estomac.
La conduite a tenir a été de remettre le nourrisson
sous la dose de 2 mg/kg/j de corticoides. Cette
dose a été maintenue pendant 1 mois permet-
tant d'obtenir une normalisation du taux des pla-
quettes. La dose des corticoides a été de nouveau
diminuée par palier de 0,5 mg/Kg tous les 15 jours.
Actuellement elle est &gée de six mois et 20 jours,
les lésions cutanées sont stables, elle a une crois-
sance normale pour I'age et elle commence a avoir
un facies cushingoide. Elle recoit une corticothéra-
pie a la dose de 0,5 mg/Kg/j, la dose des betablo-
quants est progressivement diminuée jusqu'a l'ar-
rét. Le taux des plaquettes est a 151000 El/mm3.
La corticothérapie sera arrétée en fonction de la
surveillance biologique.
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Figure 3 : Evolution du taux des plaquettes en fonction
de la dose des corticoides

DISCUSSION :

Les tumeurs vasculaires peuvent étre congénitales
ou apparaitre au cours des premiers mois de vie.
Elles peuvent s'associer a un syndrome de Kasa-
bach-Merritt caractérisé par une coagulopathie de
consommation et une thrombopénie parfois pro-
fonde [1, 2, 3,4].

Les hémangiomes sont le plus souvent de siége
cutané [1]. Lassociation de plusieurs petits hé-
mangiomes de quelques millimétres de diamétre
diffus, touchant I'ensemble des téguments définit
I'hémangiomatose miliaire [5]. Cette derniére peut
s'associer a des hémangiomes viscéraux qui doivent
étre recherchés. La localisation hépatique est la lo-
calisation viscérale la plus fréquente [6]. Loriginalité
de notre observation réside dans la rareté de cette
hémangiomatose miliaire et de son exceptionnelle
association a une localisation gastrique.
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Les hémangiomes se compliquent d'un syndrome
de KasabAch Merritt dans 1% des cas [4]. Ce der-
nier peut étre potentiellement grave par le risque
de survenue de complications hémorragiques,
comme c'était le cas pour notre patiente, pou-
vant mettre en jeux le pronostic vital. Le taux de
mortalité est estimé a 10-37% [4]. Le traitement
doit étre instauré dés que possible une fois que
le diagnostic de SKM est établi. Cependant, cette
prise en charge thérapeutique est rendue difficile
par l'absence de protocole standardisé. Dans la
littérature, Les publications portent souvent sur
une petite série de cas. Lefficacité d'un traitement
donné est donc difficile a établir de fagon consen-
suelle. Le traitement du SKM comporte deux ob-
jectifs : prévenir les hémorragies en contrélant la
coagulopathie, et éradiquer la tumeur vasculaire.Le
traitement d'urgence vise a corriger les anomalies
hématologiques en cas d’hémorragie ou lorsqu’un
geste chirurgical est envisagé. Cela inclut la trans-
fusion de culots globulaires, de plasma frais conge-
lé. Les transfusions plaquettaires sont par contre
a éviter en l'absence de saignement actif car leur
teneur en facteur de croissance de I'endothélium
vasculaire (VGEF) pourrait stimuler la croissance
de la tumeur et favoriser ainsi les complications [5].
Dans notre cas, nous avons été obligé de trans-
fuser notre patiente par des culots plaquettaires
devant la survenue d’'une hémorragie digestive de
grande abondance ayant occasionné une déglobu-
lisation. La corticothérapie a longtemps été utilisée
comme traitement de premiére ligne du SKM. Son
action réside en une inhibition de la fibrinolyse et
de la thrombose, stimulation de 'hnématopoiése et
augmentation de la libération de plaquettes dans
la circulation sanguine [4]. Elle peut é&tre adminis-
trée par voie orale, comme c'était le cas pour notre
patiente, ou par voie intraveineuse [4]. La posologie
recommandée par voie orale était de (2 a 5 mg/
kg/ jour). En cas de réponse aux corticoides, la dose
initiale doit étre maintenue durant au moins six se-
maines [1]. La dégression doit étre progressive sur
plusieurs mois pour éviter un rebond de croissance
tumorale. Il n'ya pas cependant de consensus clair
sur la durée totale de cette corticothérapie [11]. En
I'absence de réponse dans les deux semaines sui-
vant le début de la corticothérapie, il faut dans ce
cas augmenter la posologie ou bien changer de
thérapie [1]. Dans notre observation, la corticothé-
rapie a été débutée a la dose de 2 mg/kg/j. La nor-
malisation du taux des plaquettes a été obtenue
a la fin de la huitieme semaine de corticothérapie.
La plupart des cas publiés décrivent une réponse
partielle aux corticoides. Ces derniers sont efficaces
dans seulement 30% a 50% des cas [4]. De plus,
ils sont rarement efficaces lorsqu'’ils sont utilisés
en monothérapie [11]. Les effets secondaires des
corticoides sont inévitables aux doses utilisées no-
tamment I'hypertension artérielle sévére, le retard
de croissance, ostéoporose, I'aspect cushingoide,
et les infections opportunistes [1]. Pour notre pa-

tiente, le seul effet secondaire objectivé était l'as-
pect cushingoide qui nous avait obligés a diminuer
la dose des corticoides a deux reprises.

La Vincristine a également été largement utilisée,
principalement associés aux corticoides, mais aus-
si en monothérapie. Son action consiste en une
inhibition de I'angiogénése. Administrée par voie
systémique a la posologie de 1 a 2 mg/m2 /se-
maine, la vincristine nécessite du temps pour de-
venir thérapeutiquement active. Le temps moyen
pour normaliser le taux plaquettaire a été rapporté
a environ cing semaines [7]. Ses effets indésirables
sont surtout neurotoxiques. Elle peut entrainer une
neuropathie périphérique, ainsi qu'une atteinte du
systéme nerveux autonome [2]. Une étude faite
par Boccara et al menée sur 26 patients atteints
de SKM avait objectivé un taux d'efficacité a 62%
de la vincristine alors que la corticothérapie n'était
efficace que dans 13% des cas [8]. Drolet et ses col-
laborateurs préconiseait une bithérapie a base de
vincristine par voie intraveineuse a la dose de 0,05
mg/kg/semaine associée a une corticothérapie
orale a la dose de 2 mg / kg / j d'emblée [9].
Quant aux Bétabloquants, depuis la découverte
fortuite de leur action sur les hémangiomes en
2008, ils ont été recommandés dans le traitement
de premiére ligne des hémangiomes infantiles mais
pas dans le traitement du SKM [3, 10]. Les quelques
revues de la littérature relatives a l'action du Pro-
pranolol dans le traitement du SKM ont montré
des résultats contradictoires [3]. Dans notre obser-
vation, devant la gravité de I'état clinique initiale-
ment et l'absence de réponse aux bétabloquants
au bout de trois jours, nous y avons associé les
corticoides, nous ne pouvons dire si la normalisa-
tion du taux plaquettaire et l'absence de récidive
du saignement digestif était le résultat de I'action
synergique des deux traitements. A noter que la
dégression de la dose de corticothérapie de 2a 15
mg/Kg/j était suivie de la récidive de I'hémorragie
digestive et de la thrombopénie.

Le mécanisme d'action des bétabloquants n'est
pas clairement définit. Leurs effets sur les tumeurs
vasculaires pourraient étre secondaires a une va-
soconstriction, une diminution de I'expression
du facteur de croissance endothéliale vasculaire
(VEGF), linhibition de l'angiogenése, et l'induc-
tion de l'apoptose. lIs sont utilisés a la dose de 2 a
3 mg/kg/j. Il n'existe pas cependant de protocole
clair quant a la durée du traitement. Leur prescrip-
tion doit se faire sous surveillance de la fréquence
cardiaque et de la tension artérielle. Leur principal
effet indésirable est I'hypoglycémie [3]. Aucun de
ces effets secondaires n'a été objectivé dans le cas
de notre patiente.

LInterferon alpha (IFN-) a été utilisé comme trai-
tement de deuxiéme ligne du SKM quand la corti-
cothérapie échoue [2]. Il a une activité anti-angio-
génique [1]. Son action est plus lente que celle des
corticoides. Il a été utilisé avec un taux de succés
rapporté estimé a 50% [1]. Un risque de diplégie
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spastique a été rapporté [9]. Son co(t considéra-
blement plus élevé que celui des médicaments de
premiére ligne limite son utilisation.

A coté du traitement médical, I'excision chirurgicale
constitue un pilier majeur du traitement de KMS,
mais elle est souvent limitée par I'emplacement de
latumeur, de sataille, du degré d'invasion des struc-
tures anatomiques adjacentes et du risque hémor-
ragique en per opératoire [1]. Cette approche est
recommandée pour les lésions cutanées uniques,
les lésions multiples de la rate (splénectomie) ou du
foie (résection cunéiforme / hépatectomie). Dans
notre observation, I'électrocoagulation par voie en-
doscopique des lésions gastriques a été discutée,
puis récusée vu le jeune age de la patiente.

CONCLUSION :

Le syndrome de Kasabach-Merritt est une affec-
tion clinico-bilogique rare qui peut engager le pro-
nostic vital. Labsence de protocole thérapeutique
standardisé rendent difficile sa prise en charge. La
prise en charge doit étre multidisciplinaire mettant
en balance le pronostic vital a court terme et les ef-
fets indésirables des traitements afin daméliorer
la survie et limiter les séquelles.
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Fait clinique

La bronchiolite oblitérante post-infectieuse:
une entité bien définie chez I'enfant
Post-infectious bronchiolitis obliterans:

a well-defined entity in children

S. Hamouda, A. Boussetta, F. Khalsi, M. Ben Romdhane, F. Tinsa, Kh. Boussetta
Service de Médecine Infantile B Hopital d’Enfants Béchir Hamza de Tunis Bab Saadoun 1007 Tunis

Résumé

Introduction : La bronchiolite oblitérante (BO) post-infectieuse est une pathologie rare mais grave. Elle est
sous diagnostiquée et sa prise en charge n'est pas codifiée.

Observations : Nos quatre patients, agés en moyenne de 20 mois, ont présenté un épisode viral initial
sévere, dU au virus influenza dans deux cas. La persistance des manifestations respiratoires obstructives,
oxygéno-dépendantes et répondant mal aux broncho-dilatateurs, a motivé des investigations supplémen-
taires (test de la sueur, bilan immunitaire, échographie cardiaque), revenues normales. Le scanner thora-
cique a révélé un aspect en mosaique dans tous les cas. Le diagnostic de BO post-virale était alors retenu.
Le traitement s'est basé essentiellement sur une corticothérapie générale a forte dose, I'azithromycine et
l'oxygénothérapie de longue durée. Une amélioration était observée dans deux cas. Un patient continuait
a présenter des exacerbations graves. Le dernier avait une insuffisance respiratoire chronique.

Conclusion : : Bien que les arguments du diagnostic de la BO post-virale chez I'enfant soient bien définis,
sa prise en charge reste difficile et non codifiée.

Abstract:

Introduction: Post-infectious Bronchiolitis obliterans (BO) is a rare but serious condition. It is often misdia-
gnosed and its management is not codified. We reported four cases of pediatric BO.

Observation: The mean age of our four patients was 20 months. They presented an initial severe viral
pneumonia, due to the influenza virus in two cases and continued to demonstrate obstructive respiratory
events which did not respond to bronchodilators. They were oxygeno-dependent. Further investigations
(sweat test, immune explorations, and echocardiography) were normal. Chest CT scan showed a mosaic
perfusion in all cases. The diagnosis of post-viral BO was made. The treatment consisted on a high dose
corticosteroids, azithromycin and long-term oxygen therapy. An improvement was observed in both cases.
One patient continued to have serious exacerbations and another chronic respiratory failure.

Conclusion: The diagnosis of post-viral BO in children is well defined; however its management remains
difficult and not codified.

Mots clés : Bronchiolite oblitérante ; Enfant ; Virus respiratoires ; Scanner thoracique.
Keywords : Bronchiolitis obliterans; Child; Respiratory virus; Chest CT scan.

Auteur correspondant :

Samia Hamouda / E-Mail : samia.hamouda@gmail.com

La bronchiolite oblitérante post-infectieuse : une entité bien définie chez l'enfant 36




Introduction
La bronchiolite oblitérante (BO) post-infectieuse

est une cause rare, mais grave, de bronchopathie
chronique obstructive chez I'enfant. Elle représente
une séquelle respiratoire d'une broncho-pneumo-
pathie sévére, le plus souvent virale, survenant du-
rant les trois premiéres années de vie [1]. Le diagnos-
tic de BO repose sur la confrontation d'arguments
cliniques, virologiques tomodensitométriques
et fonctionnelles respiratoires. Le traitement est
symptomatique. Les formes les plus séveres évo-
luent vers l'insuffisance respiratoire chronique [2].
A travers quatre observations pédiatriques, nous
analysons les étapes du diagnostic positif de la BO,
notamment en |'absence de preuve virologique, et
les difficultés de la prise en charge thérapeutique,
en l'absence de conduite consensuelle.

Observation n°1

N.H. de sexe féminin, sans antécédents particu-
liers, était hospitalisée a I'age de deux mois pour
une bronchiolite sévere compliquée d'un pneumo-
thorax bilatéral. La recherche virale au niveau nasal
était négative. Le traitement était symptomatique
en milieu de réanimation avec une ventilation mé-
canique durant 14 jours. Depuis cet épisode séveére,
N.H. a présenté huit autres de gravité variable et
espacés de quatre semaines en moyenne avec une
oxygénothérapie au domicile en inter-critique. Un
bilan étiologique, dont un test de la sueur, un bilan
immunitaire et une échographie cardiaque, était
normal en dehors d'une communication inter-auri-
culaire minime. Le scanner thoracique (ST) a éliminé
une anomalie des arcs aortiques et a montré diffé-
rentes lésions dont un aspect en mosaique
(Figure 1).

Figure 1 : Scanner thoracique de l'observation n°1 :
atélectasie du lobe moyen, de multiples condensations
alvéolaires, des zones emphysémateuses et des plages
de verre dépoli réalisant l'aspect en mosaique

Le diagnostic de BO post-infectieuse était ainsi re-
tenu a I'age de dix mois. N.H. était traitée par trois
séries trimestrielles de bolii de methylprednisolone
a la dose de 1g/1,73 m2 de surface corporelle du-

rant trois jours. Ces cures étaient espacées d'un
mois chacune. La prescription d'azithromycine un
jour sur deux était rajoutée devant les exacerba-
tions séveres. Lamélioration clinique était progres-
sive avec un sevrage en oxygéne al'age de 18 mois.
Le recul évolutif actuel est égal a deux ans et demi.
N.H. est eutrophique et asymptomatique sous une
corticothérapie inhalée a dose moyenne.

Observation n® 2

M.B., de sexe masculin, était adressé pour une
myocardite aigue a I'age de deux ans. Il avait des
antécédents d'hospitalisation pour une bronchio-
lite aigue a lI'age de six et 12 mois et a gardé une
toux chronique et un wheezing en inter-critique.
L'examen physique a trouvé une déformation tho-
racique en coup de hache, des signes d'insuffisance
cardiaque aigue et des rales sibilants bilatéraux.
L'échographie cardiaque a conclu a un cceur pul-
monaire chronique avec une hypertension artérielle
pulmonaire (HTAP) & 60 mm Hg. La radiographie
thoracique a montré des opacités alvéolaires et
des images de bronchectasies bilatérales. Le ST
a révélé la présence d'une distension pulmonaire
importante avec un aspect en mosaique diffus, et
des dilatations de bronches proximales (Figure 2a).
La scintigraphie pulmonaire a trouvé une atteinte
bilatérale, plus marquée en ventilation qu'en per-
fusion (Figure 2b).
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Figure 2 : Explorations thoraciques de l'observation
n°2 : Scanner thoracique (a) : distension pulmonaire, as-
pect en mosaique, dilatations des bronches proximales,
et bande d'atélectasie au niveau de la lingula ; Scintigra-
phie pulmonaire (b) : une atteinte bilatérale, plus mar-
quée en ventilation qu'en perfusion de verre dépoli ré-
alisant l'aspe

Le test de la sueur était négatif. Le bilan immuni-
taire était normal. Il n'y avait pas d'arguments en
faveur d'une dyskinésie ciliaire primitive (stérilité
dans la famille, manifestations oto-rhinologiques).
Ainsi, le diagnostic de BO était retenu. Le patient
était traité par des bronchodilatateurs, une corti-
cothérapie inhalée, des séances de kinésithérapie
respiratoire, une oxygénothérapie de longue durée
(OLD), et une antibiothérapie en cas de surinfec-
tion bronchique. L'évolution était marquée par une
exacerbation sévére aprés cing mois de traitement
motivant une ventilation mécanique durant trois
jours en réanimation. Ensuite, I'enfant s'est stabilisé
avec une meilleure tolérance de l'effort, une nette
diminution du wheezing et de I'HTAP (40 mmHg).
A 'age de sept ans, une dégradation respiratoire
s'est installée avec un hippocratisme digital. Les
explorations fonctionnelles respiratoires étaient
impossibles a pratiquer. LHTAP s’est élevée a 60
mmHg avec une hypercapnie chronique entre 53 et
59 mmHg. Lenfant était toujours oxygéno-dépen-
dant. M.B. a regu six séries de Bolii de methylpre-
dnisolone a la dose de 30 mg/kg/j associé a de
I'azithromycine. Une ventilation non invasive était
instaurée. Le stade évolutif de son insuffisance res-
piratoire chronique était resté stable avec six mois
de recul.

Observation n® 3

G.J.,, une fille de parents consanguins de premier
degré, était admise a I'age de deux ans pour une
toux fébrile. Elle avait un antécédent d'une bron-
cho-pneumopathie bilatérale traitée par cefo-
taxime et vancomycine pendant dix jours al'age de
neuf mois. L'examen clinique a montré une dyspnée
expiratoire cyanogene et des rales sibilants bilaté-
raux. La virologie des sécrétions nasales a trouvé
une grippe HINL Le traitement était symptoma-
tique. Cependant, depuis cet épisode, le nourrisson
présentait des exacerbations spastiques, rappro-
chées, séveéres, imprévisibles, et empéchant le se-
vrage de l'oxygénothérapie. Les premiéres investi-
gations ne révélaient aucune anomalie (test de la
sueur, bilan immunitaire, échocardiographie car-
diaque). Le ST a objectivé un aspect de verre dépoli
diffus a gauche associé a une hyper-clarté du lobe
moyen (Figure 3).

Figure 3 : Scanner thoracique de I'observation n°3 :
aspect en verre dépoli a gauche et hyper-clarté du lobe
moyen

Le lavage broncho-alvéolaire, effectué lors d'une
fibroscopie bronchique, a montré des filaments as-
pergillaires par la coloration de Grocott. La sérolo-
gie et 'antigénémie aspergillaires étaient positives.
Le traitement par voriconazole était inefficace. Au-
cune mutation des protéines de surfactant n'a été
retrouvée. L'histoire clinique, les épisodes obstruc-
tifs répondants partiellement aux bronchodilata-
teurs, I'aspect en mosaique au ST, et la négativité
des explorations concordaient avec le diagnostic
de BO post-grippale. La patiente a été mise sous
azithromycine et des nébulisations de budésonide
durant deux ans. Lamélioration était progressive.
G.J., est agée actuellement de cing ans, et est
asymptomatique sous corticothérapie inhalée a
dose moyenne. Des explorations fonctionnelles
respiratoires sont prévues a six ans.

Observation n°4

S.D., un garcon agé de deux ans et demi, sans anté-
cédents pathologiques, était hospitalisé pour une
pneumopathie bilatérale hypoxémiante (Figure
4a). La virologie des sécrétions nasales a identifié
un virus influenza de type B. L'hémoculture a iso-
[é un Haemophilus influenzae de type b sensible.
L'évolution initiale était favorable sous antibio-
tiques (céphalosporine de 3éme génération et
vancomycine) durant dix jours. Un mois plus tard,
S.D. était réadmis dans un tableau de dyspnée sif-
flante sévere compliquée de pneumo-médiastin.
Aprés son transfert en réanimation, I'amélioration
clinique était partielle sous ventilation non inva-
sive, bronchodilatateurs, sulfate de magnésium, et
corticothérapie a 2 mg/kg/j. Devant la persistance
d’'une dyspnée sifflante et d'une oxygéno-dépen-
dance, un bilan étiologique était pratiqué (un test
de la sueur, une échographie cardiaque et un bilan
immunitaire) et était revenu normal. Le ST a mis en
évidence des bronchectasies diffuses, un épaissis-
sement bronchique important, et du verre dépoli
(Figure 4b).
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Figure 4 : Imagerie thoracique de l'observation n°4 :
Radiographie du thorax initiale (a) : pneumopathie éten-
due bilatérale ; Scanner thoracique (b) : bronchectasies
diffuses, diminution de la vascularisation parenchyma-
teuse, et aspect en verre dépoli.

Ces anomalies appuyaient fortement le diagnos-
tic de BO post-grippale. Le patient a été mis
sous OLD, azithromycine et des bolii mensuels de
methylprednisolone a la dose de 30 mg/kg/j. Aprés
un recul de six mois, il a eu deux exacerbations sé-
véres, répondant mal aux broncho-dilatateurs, et
nécessitant une fois le recours a la ventilation mé-
canique en réanimation.

DISCUSSION

Nos quatre observations soulévent les difficultés
diagnostiques et thérapeutiques liés a la BO. En
effet, le diagnostic de BO est un diagnostic d'éli-
mination, et ce particulierement dans I'observation
n°l et 2. Méme en la présence d'un virus respiratoire
identifié, le diagnostic peut ne pas étre évident
comme était le cas de l'observation n°3. Dans ce
cas, la gravité du tableau clinique initial, les images
en verre dépoli au ST faisaient craindre initialement
une pneumopathie interstitielle, motivant la réali-
sation d'un LBA. Ce dernier, en retrouvant des fila-
ments aspergillaires, a fait errer le diagnostic et le
traitement. Il s'agissait au final d'une colonisation
chronique aspergillaire sur des séquelles graves de
virose respiratoire. D'autre part, étant donné que
la prise en charge de la BO n'est pas standardisée,
les attitudes thérapeutiques étaient différentes et
adaptées au cas par cas. En cas de forme évolu-
tive séveére (observation n°2 et 4), tous les moyens
étaient utilisés. Le retard du diagnostic positif de la
BO dans I'observation n°2 était probablement un
des facteurs influents.

La BO, décrite depuis cent ans, est mieux connue
depuis les deux derniéres décennies. Elle est rare
mais grave par sa lourde morbidité. Elle corres-
pond a une bronchopathie chronique obstructive
caractérisée par des phénomeénes inflammatoires
et fibrosants au niveau des petites voies aériennes
(les bronchioles terminales et respiratoires). Elle
peut s'observer aprés une transplantation d'organe
ou une exposition a des toxiques [2]. Cependant,
l'origine post-infectieuse reste l'étiologie la plus
fréquente notamment chez I'enfant. Sa pathogénie
est encore mal élucidée. Des facteurs génétiques
seraient incriminés devant l'importance de son in-
cidence dans certaines populations (I'Argentine, la
Corée du sud). L'implication du virus lui-mé&me dans
la pérennisation l'inflammation est également rap-
portée.

Le diagnostic de BO repose sur un ensemble d'élé-
ments cliniques et para-cliniques : un enfant agé
de moins de trois ans, bien portant auparavant, et
qui présente au décours d'une pneumopathie vi-
rale sévére des manifestations respiratoires obs-

tructives (toux chronique, dyspnée sifflante) per-
sistantes au-dela de quatre a six semaines. Une
amélioration initiale transitoire est possible. Les
données du ST, idéalement en inspiration et en
expiration, sont essentielles et comportent des
images de piégeage d'air, d’hypo-vascularisation,
et de verre dépoli réalisant I'aspect caractéristique,
mais non spécifique, en mosaique [3]. Le diagnostic
ne peut étre, cependant, retenu qu'aprés avoir éli-
miné les étiologies habituelles de broncho-pneu-
mopathies récidivantes sifflantes (mucoviscidose,
déficit immunitaire, etc.).

Nos observations correspondaient a cette entité
bien définie. Signalons toutefois, que le mode de
révélation par une HTAP dans |'observation n°2 est
inhabituel, et que le doute sur une aspergillose in-
vasive dans l'observation n°3 a erré le diagnostic
initialement et a retardé le traitement.

La BO était secondaire aux virus de la grippe dans
les observations n°3 et 4. Dans la littérature, la do-
cumentation virologique de I'épisode infectieux ini-
tial ou antérieur n'est pas aisée et peut manquer,
comme dans les observations n°l et 2 [4]. Le virus
de la grippe fait partie des virus respiratoires in-
criminés dans la survenue de BO. Cependant, au-
cune publication pédiatrique a nos connaissances
n‘aimputé le type HINL L'agent le plus pourvoyeur
de séquelles respiratoires graves est I'adénovirus,
particulierement les sérotypes 3, 7 et 21. Dans une
série pédiatrique espagnole incluant 22 cas de BO
post-infectieuse, le premier virus incriminé était
l'adénovirus (n=3), suivi du virus influenzae (n=2),
parainfluenza (n=2), le virus respiratoire syncytial
(n=1) et le rhinovirus (n=1) [10]. Une autre étude
cas-témoin a comparé 109 patients ayant une
bronchiolite suivie de BO et 99 autres ayant une
bronchiolite sans BO. Deux facteurs associés a la
survenue de BO ont été retenus : la bronchiolite a
adénovirus (OR= 49) et la ventilation mécanique
(OR=11) [5]. Par ailleurs, le Mycoplasme pneumo-
niae et la rougeole, a moindre degré de nos jours,
peuvent aussi &tre en cause [1,6].

Dans l'observation n°4, il y avait une coinfection vi-
rale et bactérienne. Selon Colom et al [5], les fac-
teurs de risque de survenue d'une BO post-infec-
tieuse sont représentés par le type du pathogeéene
en cause, principalement I'adénovirus, et la sévérité
de I'épisode initial. Ni I'adge de survenue, le sexe, les
co-infections virales ou bactériennes, le tabagisme
passif ne sont significatifs [7]. Le bas niveau so-
cio-économique parait faciliter la transmission des
virus. La ventilation mécanique lors de I'épisode ini-
tial fait multiplier le risque de BO par dix [5]. La pa-
tiente de I'observation n°1 avait besoin initialement
d'une ventilation assistée durant 14 jours.

En dehors de l'aspect en mosaique retrouvé chez
tous nos patients, le ST peut montrer d'autres lé-
sions en faveur de la BO. Ainsi, dans une méta-ana-
lyse récente, I'étude de 250 scanners thoraciques
d'enfants atteints de BO, a mis en évidence des
bronchectasies (96%), un piégeage d'air (92%),
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un aspect en mosaique (88%), un épaississement
bronchique (78%), des atélectasies (66%), et des
impactions mucoides (58%) [3]. Des atélectasies
et/ou des dilatations de bronches proximales ont
été notées dans les observations n°l, n°2 et n°4.

Sur le plan thérapeutique, il n'existe pas de proto-
coles standardisés. La prise en charge est sympto-
matique. Le recours alI'OLD est fréquent. Les bron-
chodilatateurs sont peu efficaces, d'autant plus
gu'aux explorations fonctionnelles respiratoires, il
existe un syndrome obstructif, essentiellement dis-
tal, trés peu réversible ou irréversible aprés inhala-
tion de 2-mimétiques. Les corticoides systémiques,
particulierement les bolii de methylprednisolone,
peuvent contribuer a lutter contre I'inflasmmation
au décours de I'épisode aigu ou lors des exacerba-
tions. Cependant, leur bénéfice n'est ni prouvé ni
certain. Leurs doses sont arbitraires en fonction des
auteurs, mais toujours fortes [8]. Ayant démontré
son apport dans la BO post-greffe, l'azithromycine
est également administrée. Il était particulierement
efficace dans l'observation n°3. Enfin, en cas de di-
latations des bronches, I'antibiothérapie et la kiné-
sithérapie sont largement prescrites [1].

Chez nos enfants, la prise en charge était difficile.
Malgré ces différentes thérapeutiques, les pa-
tientes des observations n°l et 3 étaient trés ins-
tables et imprévisibles au début de leur maladie.
Les deux autres patients avaient mal répondu au
traitement. En effet, des exacerbations fréquentes,
imposant le recours a la réanimation, étaient rap-
portées dans I'observation n°4. Dans l'observation
n°2, le traitement n'a pas empéché I'évolution de la
BO vers une HTAP persistante et une insuffisance
respiratoire chronique nécessitant une ventilation
non invasive au domicile associée a I'OLD. Notons
par ailleurs que les meilleurs résultats étaient ob-
servés chez les filles (observation n°1 et 3), et que la
précocité de |'épisode infectieux initial n'avait pas
de rapport avec le profil évolutif de la maladie (I'age
de 2 et 6 mois dans |'observation n°l et 2 contre 2
et 2,5 ans dans la n°3 et 4).

Il est vrai que la BO est connue pour sa morbidité
élevée durant les premiéres années (wheezing réci-
divants ou persistants, surinfections broncho-pul-
monaires), et que sa prévalence est plus élevée chez
les garcons que chez les filles [9], mais, son pronos-
tic est directement lié a I'étendue des lésions au
ST. L'imagerie a montré une atteinte importante
chez tous nos patients. Selon la méta-analyse de
Champs et al [2], I'évolution de la BO est variable.
La maladie peut s'améliorer dans 5 a 65% des cas,
rester symptomatique dans 35 a 84% des cas, et
étre mortelle dans 3 a 17% des cas.

Conclusion:

La BO post-infectieuse est une pathologie mécon-
nue. Son diagnostic est souvent tardif a cause de
la non-spécificité des signes cliniques. Il doit étre
évoqué devant l'association d'une séquence cli-
nique particuliére (enfant sain, broncho-pneumo-

pathie sévére, signes d'obstruction persistants) et
de l'aspect en mosaique au ST. Le traitement n'est
pas consensuel. L'évolution vers l'insuffisance res-
piratoire chronique est a craindre.
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Fait clinique

Atrésie bronchique congénitale révélée par une toux
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Congenital bronchial atresia presenting as a chronic
cough: a case report
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Résumé:

L'atrésie bronchique représente une malformation congénitale pulmonaire rare, de découverte le plus sou-
vent fortuite. Nous rapportons l'observation d'un nourrisson de 15 mois qui présente une toux chronique
révélant une atrésie bronchique congénitale.

L'examen physique a montré un murmure vésiculaire diminué a gauche. La tomodensitométrie thoracique
a montré un emphyséme lobaire en amont d’'une bronche lobaire gauche rétrécie sans obstruction intra-
luminale ni compression extrinséque. L'endoscopie a permis d'écarter les autres diagnostics différentiels
et de retenir le diagnostic d'atrésie bronchique gauche. L'aspect radiologique de I'atrésie bronchique peut
mimer d'autres pathologies respiratoires. Lexploration initiale pour le diagnostic est le scanner thoracique.
L'échographie prénatale reste un moyen de dépistage.

Abstract

Congenital bronchial atresia is a rare congenital anomaly of the lung, which usually presents as an inci-
dental finding on routine examination. In this report, we report the case of a 15-month-old boy presen-
ting congenital bronchial atresia revealed by a chronic cough. The physical examination showed decreased
breath sound on the left lung. Computed tomography (CT) of the chest revealed a giant lobar emphysema
upstream a narrowed left lobe bronchus without intraluminal obstruction or compression. Further exami-
nation including bronchoscopy excluded other disorders and the diagnosis of congenital bronchial atresia
was made. The radiological presentation of congenital bronchial atresia may occasionally mimic serious
lung diseases. The main procedure for diagnosis is CT of the chest. Ultrasound during the prenatal period
is useful for the diagnosis.

Mots clés : atrésie bronchique, emphyséme, toux, tomodensitométrie, fibroscopie
Key words : bronchial atresia; emphysema;cough;computed tomography; bronchoscopy
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Introduction:

Congenital Bronchial Atresia (CBA) is a rare conge-
nitalanomaly of the lung. It has variable appearance
and can mimic some acquired lung diseases. It re-
sults from focal interruption of lobar, segmental or
sub segmental bronchus and leads to distal mucus
impaction forming a bronchocele or mucocele and
is often associated with regional lung hyperinfla-
tion. We report the case of a 15-month -old boy
presenting congenital bronchial atresia.

Case Presentation:

A 15 month-old male infant weighting 10Kg, with
the history of chronic cough, was referred to our
department for an abnormal chest X-ray. He was
born by spontaneous vaginal delivery after an un-
complicated full-term pregnancy and has a normal
physical examination at birth. He had no history of
previous disease.

Physical examination showed decreased breath
sounds in the left hemithorax. The cardiac auscul-
tation was normal.

The chest X-ray showed hyperinflation of the up-
per left lung suggestive of a proximal bronchial
obstruction. The routine laboratory tests were wit-
hin normal range. Bronchoscopy showed a mild de-
gree of extrinsic obstruction at the entrance of the
lingual bronchus and no foreign body. The Micro-
biological and cytological examination of the bron-
cho-alveolar lavage were negative. A computed to-
mography scan of the chest showed a giant lobar
emphysema (figure 1)

Figure 1 : CT scan showing giant left lobar em-
physema

upstream a narrowed left lobe bronchus without
intraluminal obstruction or compression (figure 2).

Figure 2: CT scan showing a narrowed left lobe
bronchus without intraluminal obstruction or ex-
traluminal compression

The diagnosis of congenital bronchial atresia was
made and the patient was discharged without fur-
ther investigation.

The patient presented on the follow-up several
episodes of wheezing and dyspnea. He was treated
with inhaled corticosteroids and bronchodilators.

Discussion :

Congenital bronchial atresia is characterized by
a mucocele or bronchocele resulting from a mu-
cus-filled, blind-terminating sub-segmental, seg-
mental or lobar bronchus, at or near its origin, and
hyperinflation of the isolated lung parenchyma [1].
The first case was reported by Ramsay and Byron
in 1953 and since this date more than 150 cases
have been reported in the literature [1]. A male pre-
dominance in the incidence has been reported with
sex-ratio of 2/1 [2].

The exact cause of bronchial atresia is unknown
and many mechanisms are proposed to explain the
pathogenesis. Bronchial atresia is hypothesized
to occur as a focal interruption before birth. One
proposal is that bronchial atresia is caused by an
intrauterine ischemia after 16th week of gesta-
tion. Congenital bronchial atresia has been descri-
bed with several congenital anomalies (congenital
cystic adenomatoid malformation, unilateral renal
agenesis, pericardial defect ...) which are known to
develop earlier in embryogenesis and suggested
the possibility that the lesion develops much ear-
lier, during weeks 4-6 of intrauterine development.
The findings of Louw and Barnard support vascu-
lar occlusion rather than a failure of growth as the
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cause [2].

Patients are often asymptomatic; however they
may present cough, dyspnea, and recurrent infec-
tions.

Chest radiographs showed an area of pulmonary
hyperlucency in 67%, a hilar mass-like shadow in
89%, and both findings in 67% [3]. The Accumu-
lation of secretions and mucoid impaction distal
to the bronchial atresia results in ovoid, round and
branching opacities near the hilum in most pa-
tients. Our patient presented hyperlucency of the
upper left lobe.

Chest CT is the most sensitive tool for the diagno-
sis. It showed mucoid impaction, segmental overin-
flation, and hypovascularity [3]. Mucoid impaction
is readily recognized by the presence of branching
soft tissue densities in a bronchial distribution,
usually associated with bronchial dilatation. The
findings in our patient are: mucocele, occlusion of
segmental bronchi, and emphysematous change
of the upper left lung lobe.
Flexible-bronchoscopy has a limited role for the
diagnosis of CBA. It may be normal up to 50%
cases; However in some cases it may reveal a
blind-ending bronchus [4]. Flexible-bronchoscopy
is interesting to exclude differential diagnosis and
to demonstrate the patency of the central bronchi,
especially in doubtful cases.

The management of CBA remains debatable. For
some authors, surgery with resection of the af-
fected lobe is indicated for all patients; however
others believe in conservative approach in asymp-
tomatic and mildly symptomatic patients [5].
Antenatal ultrasonography may be useful for the
diagnosis showing hyperechogenic mass at the hi-
lum of the lung which corresponds to a mucocele
[6, 71.

Conclusion:

Congenital bronchial atresia is a rare and benign
entity, which might mimic serious diseases on ra-
diographic examination. The chest CT scan is the
tool of choice for the diagnosis and bronchosco-
py had supplementary role especially for excluding
other diagnosis.

Références:

[1] Ramsey BH, Byron FX. Mucocele, congenital
bronchiectasis and bronchogenic cyst. J.
Thoracic Surg 1953; 26:21-30.

[2] Louw, JH et Barnard, CN. Congenital
intestinal atresia; observations on its origin.
Lancet 1955;.269: 1065-106

[3]1 Matsushima H., Takayanagi N., Satoh M., Ku

[4]

[5]

[6]

[7]

Atrésie bronchique congénitale révélée par une toux chronique : A propos d'un cas

rashima K, Kanauchi T, Hoshi T, et al. -Conge

nital Bronchial Atresia: radiologic Findings in

Nine Patients. J Comput Assist Tomogr
2002;26:860-4

Psathakis K, Eleftheriou D, Boulas P,
Mermigkis C, Tsintiris K. Congenital
bronchial atresia presenting as a cavitary
lesion on chest radiography: a case report.
Cases J 2009;2:17.

Wang, Dai W, SunY, Yang B, Zhao M.
Congenital Bronchial Atresia: Diagnosis and
Treatment. Int J Med Sci. 2012;9:207-12

Poupalou A, Varetti C, Lauron G.,& al.
Perinatal diagnosis and management of
congenital bronchial stenosis or atresia:
4 cases. J Thorac Cardiovasc Surg
2011;141:e11-4]

Mechoulan Al, Podevin G, Paumier A, Philippe

HJ, Le Mouel F, Le Vaillant C, et al. Is the
bronchial atresia prenatal diagnosis possible?
Gynecol Obstet Fertil 2008 A;36:407-12.

43




Fait clinique

Rhabdomyosarcome thoracique révélé par un
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Résumé:

Nous rapportons une observation rare d'un rhabdomyosarcome thoracique primitifchez un
garcon admis pour dyspnée d'évolution subaiglie et fievre. La radio-thorax a mis en évidence
un épanchement pleural de grande abondance de I'hémithorax droit avec une légére déviation
du médiastin vers la gauche. L'échographie thoracique a découvert en plus de |'épanchement
pleural, une massesolide costo-vertébrale droite, suggérant une origine néoplasique. La
pratique du scanner, de [IIRM thoracique et la scintigraphie osseuse a complété les
investigations. Lexamen anatomopathologique de la biopsie tumorale a montré une
prolifération tumorale cadrant avec le diagnostic de rhabdomyosarcome embryonnaire. Cette
observation a été rapportée pour insister sur l'importance d'une interprétation détaillée de la
Radio-thorax ainsi que de l'‘échographie thoracique pour explorer un épanchement pleural chez
un enfant, avant la pratique de la ponction pleurale.

Abstract

We report a rare case of primary thoracic rhabdomyosarcoma in a boy who was referred with
progressive breathlessness and fever. A chest X-ray revealed a massive pleural effusion of the
right hemithorax with a little shift of the mediastinum to the left side. Chest ultrasound revealed
a right-sided pleural effusion and a right costo-vertebral solid mass, suggesting a neoplastic
disease. Use of CT and MRI together with bone scintigraphy completed the investigation. The
biopsy specimen showed a pattern of embryonal rhabdomyosarcoma. This case was reported to
emphasize the role of detailed interpretation of chest X-ray as well as thoracic ultrasound in the
exploration of a child with pleural effusion before pleural puncture.
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Introduction

L'épanchement pleural liquidien est dG a un dé-
séquilibre entre la formation et I'épuration du
liquide dans la cavité pleurale normalement
virtuelle. On peut l'observer dans différentes
situations cliniques dominées par les patholo-
gies infectieuses.Les épanchements pleuraux chez
I'enfant posent parfois des problémes de diagnos-
ticétiologique,méme si les étiologies infectieuses
restent prédominantes. Lorsque le contexte n'est
pasévocateur d'une pleurésie "symptéme’, l'en-
quéte étiologique nécessite des explorations ra-
diologiques et anatomopathologiques pour étayer
le diagnostic .

Observation

Il s'agit d'un patient agé de 13 mois sans antécé-
dents familiaux ni personnels particuliers,admis
pour dyspnée évoluant depuis O7 jours. L'histoire
de la maladie évoluait depuis 1semaine quand le
nourrisson a présenté une fiévre chiffrée a39° et
des vomissements pour lesquels il a requ un trai-
tement symptomatique d'abord, puis des antibio-
tiques (Cefixime). Devant la persistance de la fiévre,
des vomissements et aggravation de la dyspnée, il
a été transféré dans notre service.

Al'examen clinique, il était apyrétique, eutrophique
pour l'age (P=10Kg, T=73cm). Il avait une paleur
cutanéo-muqueuse, une polypnée a 55cycles/mn
avec des signes de lutte marqués (Tirage sous et
intercostal, battement des ailes du nez). Il avait des
rales ronflants bilatéraux, un syndrome pleural droit
(diminution du murmure vésiculaire a droite, matité
droite a la percussion) sansdéformation thoracique.
La saturation en O2 était de 90% a l'air ambiant,
98% sous 2l/mn d'O2. Le reste de l'examen était
sans particularités. La radiothorax de face (Fig.1)

amontré unépanchement pleural droit de grande
abondance, une légére déviation du médiastin vers
la gauche (fléche) et une opacité basale droite (étoile).

Figure 1 : Radio thorax de face montrant un épanchement
pleural de grande abondance, une légere déviation du médias-
tin vers la gauche (ici la filiére trachéale est médiane alors qu'elle
normalement légérement déviée vers la droite) et une petite
opacité basale droite.
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Le bilan biologique a objectivé une anémie hy-
pochrome microcytaire arégénérative a 6,3 g/dl
(VGM=58,5, TCMH=17,2, Rétic=80.000), les autres
lignées hématologiques étant normales. La CRP
était négative et la Vitesse de sédimentation était
de 27 mm a la 1lére heure. Une échographie thora-
cique a été pratiquée ayant montré un épanche-
ment pleural de moyenne a grande abondance
finement échogene ainsi qu'une masse de |'hé-
michamp pulmonaire droit de contours polylobés
hétérogéne avec probable extension intercos-
tale et collapsus passif du poumon droit (Fig.2).

Figure 2 : Echographie thoracique : masse tissulaire costo-ver-
tébrale droite en chou-fleur

Une ponction pleurale aprés repérage échogra-
phigue a été pratiquée objectivant un liquide hé-
matique Rivalta +, a prédominance lymphocytaire.
L'étude cytologique a mis en évidencesur un fond
hémorragique, de nombreux amas de cellules join-
tives de grande taille au cytoplasme abondant a
noyau ovoide, a chromatine hétérogene et avec
souvent de gros nucléoles. Il a été alors concluque
le liquide était tumoral sans pouvoir authentifier
exactement la nature des cellules tumorales.

Une TDM thoracique a ensuite été effectuée et a
mis en évidence un volumineux processus expansif
tissulaire médiastinal postérieur localisé au niveau
de la gouttiére costo-vertébrale droite en regard
de D7-D8 (60*56mm) s'étendant sur 67mm de
hauteur. Ce processus paraissait a point de départ
sous pleural avec extension pleurale en chou-fleur,
arrivait au contact des muscles paravertébraux et
intercostaux avec perte du liséré de sécurité, élar-
gissait le trou de conjugaison de D8 et érodait son
pédicule, son apophyse transverse et l'arc post de
la 8éemecote homolatérale. En dedans, il s'étendait
en sablier en intra canalaire ou il laminait le cordon
médullaire (14*13*40mm). Un épanchement pleu-
ral de grande abondance a également été observé
avec bascule du médiastin a gauche et collapsus
des lobes supérieurs et inférieurs droits. Il n'existait
par ailleurs pas d'adénomégaliesmédiastinales ni
de lésions parenchymateuses du poumon gauche.
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Figure 3 : TDM thoracique : volumineux processus expansif
tissulaire médiastinal postérieur (étoile) localisé au niveau de la
gouttiére costo-vertébrale droite s'étendant en sablier en intra
canalaire ou il lamine le cordon médullaire (fléche)

Devant l'urgence d‘éliminer une souffrance mé-
dullaire, une IRM thoracique a été réalisée et a
retrouvé le volumineux processus expansif tissu-
laire médiastinal postérieur centré sur la gouttiére
costo-vertébrale droite en hyposignal T1 hypersi-
gnal T2, avec extension intracanalaire a travers les
trous D6-D7 et D7-D8 et refoulement du cordon
médullaire sans signes de souffrance médullaire
(Fig.4, 5, 6).

Figure 4 : IRM T1 axiale Fat sat

Figure 5: IRM T2 axiale
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Volumineux processus expansif tissulaire mé-
diastinal postérieur (étoile) centré sur la gouttiére
costo-vertébrale droite en hyposignal T1 hypersi-
gnal T2 avec extension intra canalaire et refoule-
ment du cordon médullaire (étoile)

Figure 6 : IRM T2 Sagittale : Volumineux processus expansif
tissulaire médiastinal postérieur centré sur la gouttiere costo-
vertébrale droite (étoile) en hypersignal T2 avec extension intra
canalaire a travers les trous D6-D7 et D7-D8 (fleche).

La nature tumorale maligne de cette formation
étant sans équivoque, une ponction biopsie par
voie percutanée de cette tumeur sous échographie
a été pratiquée et le malade mis sous corticoides
(Soludécadran) et chimiothérapie a visée décom-
pressive (VP16-Carboplatine) vu la mise en jeu du
pronostic neurologique. L'examen anatomopatho-
logique a mis en évidence une prolifération tumo-
rale faite de cellules de petite taille positives a la
Desmine et a la Myogénine, négatives a la Synap-
tophysine et a la chromogranine en immunohisto-
chimie. Cet examen a donc conclu a un rhabdomyo-
sarcome embryonnaire. Un bilan d’extension a alors
été complété. Le myélogramme n'a pas montré de
cellules métastatiques ; la scintigraphie osseuse au
Technétium a objectivé un foyer modéré d'hyper-
fixation en regard de la 7éme vertébre dorsale sus-
pecte devant le contexte sans autres localisations
osseuses a distance (Fig.7).

Figure 7 : Scintigraphie osseuse au Technétium : foyer modéré
d'hyperfixation en regard de la 7éme vertébre dorsale (fléche)
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A l'issue du bilan d'extension, le malade a été traité
selon le protocole RMS O5 dans le groupe D locali-
sé de risque standard, par 6 cures IVA (Vinscristine,
Ifosfamide et Actinomycine). L'évolution a été mar-
quée par une amélioration clinique nette avec dis-
parition des signes de lutte respiratoire et sevrage
progressif en oxygeéne. Sur le plan radiologique, on
a noté un tarissement de |'épanchement pleural
ainsi qu'une diminution progressive de la taille de
la tumeur aux contréles échographiques. A lissue
de cette chimiothérapie néoadjuvante, une IRM
thoracique a été effectuée confirmant la bonne
réponse tumorale en montrant une régression du
processus médiastinal postérieur (42*15*41mm),
une régression compléte de I'épanchement pleural
mais avec persistance tout de méme de l'extension
intracanalaire, le cordon médullaire étant de signal
normal.La scintigraphie osseuse au Technétium a
aussi rapporté une nette diminution de I'hyper-
fixation de D7 avec persistance d'une discrete hy-
perfixation de la 7éme jonction costo-vertébrale
droite probablement d'origine séquellaire (Fig.8).

Figure 8 : persistance d'une discréte hyperfixation de la 7éme
jonction costo-vertébrale droite

Devant cette bonne réponse tumorale rendant la
tumeur opérable, il a bénéficié d’'une cure chirur-
gicale par thoracotomie postérolatérale gauche
passant par le 6eme espace intercostal droit, avec
résection compléte de la partie extra-canalaire de
la tumeur médiastinale postérieure de 4 cm envi-
ron. L'examen anatomopathologique a montré une
piéce opératoire d'aspect grisatre luisant avec des
zones jaunatres nécrotiques, du tissu peu cellulaire
parsemé d'éléments inflammatoires lympho-plas-
mocytaires, sans reliquat tumoral viable, attes-
tant de la stérilisation compléte de la tumeur. La
chimiothérapie adjuvante (3 cures IVA) a ensuite
été poursuivieavec normalisation compléte de la
radio thorax a la fin du traitement (Fig.9).
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Figure 9 : normalisation de la Radio thorax & la fin du traitement

L'IRM thoracique a confirmé la rémission a la fin
du traitement avec persistance uniquement d'une
anomalie de signal au niveau du site opératoire en
regard de D6-D7-D8 sans masse individualisée
au niveau de la gouttiére costo-vertébrale droite
(Fig.10). Aprés un recul de 17 mois, il est actuelle-
ment asymptomatique et en rémission compléte
radiologique.

Figure 10 : IRM thoracique fin traitement :

Pas de masse individualisable au niveau de la gouttiére
costo-vertébrale droite avec persistance d'une anomalie de si-
gnal en plage s'étendant en endocanalaire a travers les 2 fora-
mens intervertébraux D6-D7 et D7-D8 droits et épaississement
épidural postérieur en regard.

Discussion

Les épanchements pleuraux d'origine tumorale,
peuvent étre révélés par une détresse respiratoire
secondaire a I'épanchement lui-méme ou a la com-
pression par la masse ou les 2 a la fois. Une prise
en charge rapide et en milieu adapté est nécessaire
afin d'éviter les complications pouvant mettre en
jeu le pronostic vital de I'enfant.

Le tableau clinique dans notre observation peut au
début préter a confusion avec une pleurésie d'ori-
gine infectieuse d'autant plus que l'installation de
la symptomatologie était rapide. Toutefois, I'ab-
sence de fiévre importante, et de syndrome in-
flammatoire franc comme c'était le cas chez notre
patient, peuvent orienter vers une pathologie autre
qu'infectieuse. Outres les données anamnestiques
et cliniques, des examens complémentaires sont
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nécessaires pour le diagnostic étiologique.La Ra-
dio thorax est I'examen de lére intention qui peut
montrer une masse, des érosions osseuses ou des
adénopathies médiastinales. Dans notre observa-
tion, la lIégére déviation du médiastin et l'opacité
basale droite nous ont permis de suspecter une
étiologie autre qu'infectieuse. Dans ce genre de
situations douteuses, la pratique d'une échogra-
phie thoracique avant la ponction pleurale est d’'un
grand apport puisque cet examen simple et non
invasif permet de faire le diagnostic rapide d'une
éventuelle lésion tumorale associée a I'épanche-
ment pleural [9].Le scanner thoracique est aussi
d'un grand apport diagnostique en confirmant la
nature tissulaire agressive de la lésion et son ori-
gine pariétale, ce qui permet de limiter la gamme
diagnostique aux autres sarcomes pouvant avoir
une origine pariétale thoracique (le chondrosar-
come, I'histiocytofibrome malin, 'ostéosarcome et
le neurofibrosarcome) [5]. Le scanner donne éga-
lement des données utiles concernant le site et la
taille de la tumeur, 'atteinte osseuse, une éven-
tuelle extension aux structures par contiguité, mais
aussi l'existence éventuelle de métastases paren-
chymateuses. L'IRM thoracique présente un inté-
rét majeur pour I'exploration des parties molles et
la recherche d'une éventuelle extension spinale ou
épidurale [7].

La plupart des tumeurs des parties molles de la
paroi thoracique sont bénignes incluant essentiel-
lement les tumeurs desmoides, les hémangiomes
infantiles, les malformations lymphatiques et vei-
neuses et les hamartomes. Les tumeurs malignes
incluent les sarcomes indifférenciés, les sarcomes
d’Ewing extra-osseux et les rhabdomyosarcomes
[1]. Quand les données cliniques suggérent un hé-
mangiome infantile ou une malformation vascu-
laire, l'imagerie peut étre d'un grand apport pour
la confirmation du diagnostic. Dans les autres cas,
les aspects radiologiques sont souvent non spéci-
fiques et une biopsie tumorale est souvent indis-
pensable pour le diagnostic étiologique vue la diffi-
culté de faire la part entre un rhabdomyosarcome
et une autre tumeur mésenchymateuse devant une
tumeur des parties molles de la paroi thoracique [1,4].

Le rhabdomyosarcome est la principale tumeur
maligne des parties molles de la paroi thoracique et
peut avoir une extension dans la cavité thoracique,
comme c'était le cas chez notre patient. Dans une
revue exhaustive de 149 sarcomes de la paroi tho-
racique chez des patients agés de 3 semaines a 86
ans, l'incidence du rhabdomyosarcome était de 9%
[2]. Le siége thoracique des rhabdomyosarcomes
est rare. Ainsi, selon Saenz, 5% des rhabdomysar-
comes siégent dans la paroi thoracique [6]. Dans
une étude Turque ayant colligé entre 1975 et 2003,
492 enfants de moins de 18 ans, ayant des épan-
chements pleuraux, Utine a rapporté 19 épanche-
ments d'origine tumorale (soit 3,9%) dont 2 seule-
ment secondaires & des rhabdomyosarcomes [8].

Rhabdomyosarcome thoracique révélé par un épanchement pleural

Le rhabdomyosarcome est une tumeur trés chimio
et radiosensible. Toutefois, étant donné que la lo-
calisation au niveau des parties molles constitue un
élément de mauvais pronostic, un suivialong terme
est nécessaire afin de détecter une éventuelle re-
chute [3]. Le traitement repose sur la chimiothéra-
pie et la chirurgie. Dans les cas ou la résection n'est
pas compléte ou que les larges microscopiques
sont atteintes, la radiothérapie doit étre associée a
la chimiothérapie.

CONCLUSION

Nous avons rapporté une forme de présentation
assez rare de rhabdomyosarcome révélé par un
épanchement pleural de grande abondance, en in-
sistant sur l'intérét d'une analyse minutieuse de la
Radio thorax devant tout épanchement pleural, et
de la pratique d’'une échographie thoracique avant
la ponction pleurale surtout en cas de tableau évo-
cateur d'une pleurésie autre qu'infectieuse.
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Fait clinique
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Résumé:

Introduction : Le syndrome de Smith-Lemli-Opitz (SLOS) est caractérisé par un déficit intellectuel, une
dysmorphie faciale, un retard de croissance intra-utérin et un large spectre de malformations congénitales.
Il est d& a un déficit en 7-déhydrocholestérol réductase, suite a des mutations au niveau du géne 7DHCR.

Observation : Nous décrivons le premier cas Tunisien de SLOS confirmé biologiquement. Le diagnostic a
été suspecté devant une dysmorphie faciale caractéristique (racine du nez large, narines antéversées, ré-
trognathisme, fente palatine postérieure), une syndactylie bilatérale des deuxiémes et troisiémes orteils,
et des anomalies des organes génitaux externes. Il a été confirmé par une diminution du cholestérol et une
augmentation du 7-déhydrocholestérol dans le sang. Le score de sévérité était modéré et il corrélait avec
le taux bas de cholestérol ainsi qu'avec la fraction élevée du déhydrocholestérol. Une hypothyroidie était
également découverte chez ce patient.

Conclusion : Le SLOS doit étre suspecté devant des signes cliniques caractéristiques. L'étude moléculaire
du géne 7DHCR n’est pas nécessaire au diagnostic positif, mais peut étre trés utile dans le diagnostic pré-
natal.

Abstract :

Background : Smith-Lemli-Opitz syndrome (SLOS) is a genetic disorder characterized by development
delay, intrauterine growth retardation and a wild spectrum of congenital malformations. It is caused by
mutations in the 7-dehydrocholesterol reductase (7DHCR) gene which results in abnormality of cholesterol
metabolism.

Case presentation : We report the first case of a Tunisian patient with SLOS. The diagnosis was suspected
by the dysmorphic features (wide nasal bridge, anteverted nares, retrognatia, posterior cleft palate), the
bilateral syndactyly of 2nd and 3rd toes and the abnormal genitalia. It was confirmed by a high serum le-
vel of 7-dehydrocholesterol and low level of cholesterol. The patient had a moderate severity score that
matches with the cholesterol level and the dehydrocholesterol fraction. A hypothyroidism, which is not
frequent in SLOS, was present.

Conclusion : SLOS is a severe congenital disorder which has a major phenotypic heterogeneity. It should
be suspected when striking features are found. Molecular study of the 7DHCR gene is not essential for
diagnosis but can be very useful for prenatal diagnosis.

Auteur correspondant :
Dr JILANI Houweyda / Tel. : 98647530 E-Mail : houweyda jilani@rns.tn
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Introduction

Smith-Lemli-Opitz syndrome (SLOS) (OMIM 270400)
is an autosomal recessive disorder characterized by a
large spectrum of congenital malformations asso-
ciated with intellectual disability and developmental
delay [1]. The disorder is caused by deficient activity
of 7-dehydrocholesterol reductase (DHCR7) which is
encoded by the DHCR7 gene localized to chromo-
some 11g12-13 [1]. We report clinical and biochemical
features of SLOS in a Tunisian infant.

Case report:

The patient was the second child of healthy, non
consanguineous parents. Prenatal ultrasound
showed a fetus with female genitalia and normal
growth parameters. No visceral malformations were
noted. He was born by cesarean section at 41 ges-
tatinal weeks after an uncomplicated pregnancy
with a birth weight of 3200 g. Clinical examination
showed dysmorphic features with flattened face,
high forehead, palpebral edema, hypertelorism,
wide nasal bridge, bulbous nose with anteverted
nares, retrognatia, low set ears with abnormal helix,
short neck and posterior cleft palate. He had proxi-
mally set thumbs and bilateral syndactyly of the
2nd and 3rd toes (figure 1 et 2)

Figure 1 : Dysmorphic features (low set ears, ab-
normal helix, retrognatia)

Figure 2 : syndactyly of the 2nd and 3rd toes

He had hypogenitalism with anterior hypospadias,
bifid scrotum and ectopic testicles.

He was hospitalized at the age of 16 days for
weak sucking and poor weight gain. Physical exam
showed, in addition to the described anomalies at
birth, a weight of 3000g, generalized hypotonia,
weak sucking, lack of eye tracking and very slow
pupillary reflex. The cardiopulmonary examination
was normal.

Cerebral MRI was normal. Abdominal ultrasound
revealed the presence of a pelvic left kidney and
testicles located in the inguinal canals with no evi-
dence of female reproductive organs. Cardiac ul-
trasound showed no anomalies. The karyotype was
46,XY. A peripheral hypothyroidism was diagnosed
(FT4 = 22,8pmol/I, TSH =10 Ul I/ ml).

He required enteral feeding with nasal gastric tube.
Treatment with L-Thyroxine was started. At 33 days
of age, he presented with vomiting and dehydra-
tion; pyloric stenosis was diagnosed and the pa-
tient underwent pyloroplasty.

SLOS was suspected. The plasma sterol profile
showed cholesterol level at 978 mol/l (Normal
range: 1110 - 7095 mol/l) and 7 dehydrocholesterol
(7-DHC) level at 827 mol/lI (Normal level < 3 mol/I)
associated to the abnormal presence of 8-de-
hydrocholesterol (8-DHC) at a level of 895 mol/I.
These anomalies confirmed SLOS.

The patient was discharged with enteral feeding.
At two years' follow-up, he has failure to thrive, mi-
crocephaly and developmental delay.

Discussion:

In this report, the diagnosis of SLOS was suspected
by the presence of typical craniofacial dysmorphy,
syndactyly of the 2nd and 3rd toes, and disorders
of sex development. It was confirmed by high level
of serum 7DHC.

Patients with this syndrome are characterized by
a revised severity score in which malformations in
ten embryologically distinct areas are scored which
distinguish three degrees of severity (mild, mode-
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rate and severe) [2]. This score does not consider
the severity of intellectual disability, behavioral dis-
turbances, or feeding difficulties. Our patient had
a severity score of 30 ranking him to a moderate
category of SLOS.

In mild SLOS forms, few patients were born with
normal birth parameters and poor weight gain and
microcephaly were developed later [3] like in our
patient.

Infants with SLOS frequently have feeding pro-
blems secondary to hypotonia, oral-motor incoor-
dination and gastrointestinal dysmotility. In gene-
ral, infants with the more severe phenotype have
more feeding problems [4]. Pyloric stenosis has
been reported in at least 10% of SLOS patients. It is
now uncommon in SLOS patients treated with sup-
plementary cholesterol starting shortly after birth
[21.

The genitalia in male SLOS patients range from
normal to the appearance of complete sex rever-
sal. The high frequency of hypogenitalism in SLOS
is not sufficient evidence to implicate inadequate
steroid production in utero. The persistence of Mul-
lerian remnants in some SLOS patients [5] suggests
defective genital morphogenesis unrelated to ste-
roid hormone levels. It is possibly mediated through
sterol related dysfunction of Desert hedgehog in
genital tissues [2].

The occurrence of hypothyroidism in association
with SLOS is very rare. It had been described with
hypercorticism and adrenal dysfunction [6].

Approximately, 10% of SLOS patients have normal
cholesterol level due to cross-react of 7DHC and
8DHC as cholesterol in the cholesterol oxidase as-
say methods [2]. In SLOS, there is an inverse corre-
lation between serum concentration of cholesterol
and clinical severity. Mortality is particularly high in
patients with the lowest cholesterol concentrations
(<7 mg/dl) [7]. DHC fraction (sum of 7- and 8-DHC/
sum of 7- DHC, 8-DHC and cholesterol) in plasma
appears to have the best predictive value for clinical
severity of patients. Mildly affected patients exhibit
DHC fractions < 0.4 while moderately and severely
affected patients have DHC fractions ranging from
0.44 to 0.8 [8]. Our patient had a moderate form
with a DHC fraction of 0.64.

Treatment with cholesterol reduces irritability, hy-
peractivity, self-injury and autistic behaviors. It also
improves somatic growth and reduces infection
frequency [9].

Identification of DHCR7 mutations is not essential
for diagnosis but it allows precocious prenatal dia-
gnosis on chorionic villus samples. Prenatal diagno-
sis of SLOS can also be performed by the dosage of
7DHC and 8DHC levels in amniotic fluid [10].

Conclusion:

To the best of our knowledge, this is the first Tuni-
sian case report of SLOS in Tunisia. We need more
series of patients to determine the incidence and
the mutational spectrum in Tunisia and to establish
genotype-phenotype correlations.
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Fait clinique

Particularités de la tuberculose pulmonaire du
nourrisson : un défi continu

Special features of pulmonary tuberculosis in infant:
a continuous challenge

S. Hamouda, A. Basly, M. Ben Romdhane, F. Tinsa, Kh. Boussetta

Service de Médecine Infantile B, Hépital d’'Enfants Béchir Hamza de Tunis

Résumé:

La tuberculose (TBC) pulmonaire est rare chez le nourrisson et de diagnostic difficile. Nous étudions ses
particularités a travers cing observations.

Observations : Nos cinq patients, &gés en moyenne de sept mois (3 - 18 mois), étaient hospitalisés pour
une toux chronique fébrile (n=4), et une boiterie associée a des adénopathies cervicales (n=1). Un contage
tuberculeux a été rapporté dans deux cas. Les différentes explorations ont conclu a une TBC pulmonaire
(n=1), pulmonaire et médiastinale (n=3 dont une forme pseudo-tumorale), et disséminée (n=1). Le délai
diagnostique moyen était de deux mois (28 jours - 11 mois). Lintradermoréaction a la tuberculine et les
BK-tubages gastriques étaient positifs dans un cas. La fibroscopie bronchique a montré une nécrose ca-
séeuse dans un cas. Un granulome épithéloide et giganto-cellulaire a été objectivé dans deux cas. Sous
traitement antituberculeux, un patient a gardé des séquelles auditives et un autre des dilatations des
bronches diffuses.

Conclusion : Un dépistage et un diagnostic précoce de la TBC sont nécessaires chez I'enfant, et spéciale-
ment le nourrisson, pour éviter la dissémination des |ésions.

Abstract :

Pulmonary tuberculosis (TBC) is rare in infant and its diagnosis is difficult. We study its special features
through five observations.

Observations: Our five patients, aged seven months on average (3 - 18 months), were hospitalized for
chronic cough and fever (n = 4), and lameness associated with cervical lymphadenopathy (n = 1). Adult
index case was reported in two cases. Several explorations revealed a pulmonary TBC (n = 1), pulmonary
and mediastinal TBC (n = 3 including a tumor-like shape), and disseminated TBC (n = 1), with an average
diagnostic delay of two months (28 days - 11 months). The tuberculin skin test and gastric aspirate were
positive in one case. Bronchoscopy showed caseum in one case. Epitheloid cell granuloma was found in
two cases. On the follow up, one patient has hearing sequelae, and another diffuse bronchiectasis.

Conclusion: Screening and early diagnosis of TBC are needed in children especially in infant to prevent the
lesion dissemination.

Mots clés : Tuberculose pulmonaire ; Nourrisson ; Diagnostic.
Keys word : Pulmonary tuberculosis; Infant; Diagnosis.
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Introduction :

La tuberculose (TBC) est une maladie encore d'ac-
tualité puisqu'elle est la premiére cause de mor-
talité et morbidité dans le monde [1]. Le risque de
passage de la TBC infection a la TBC maladie est
d'autant plus important que I'enfant est plus jeune
[2]. Le nourrisson est généralement plus sympto-
matique avec un risque accru de forme dissémi-
née de la maladie [3]. Lhétérogénéité des présen-
tations cliniques et la difficulté de l'interprétation
de l'intradermoréaction a la tuberculine (IDR) & cet
age rendent difficile le diagnostic de TBC chez le
nourrisson. Un retard diagnostique et thérapeu-
tique, souvent observés en l'absence de contage,
peuvent engendrer des complications [6]. Nous
nous proposons d'étudier les particularités de la
TBC pulmonaire chez le nourrisson a travers cing
observations.

Observation n°1

L.Z., un garcon agé de cing mois, sans antécédents
pathologiques, était hospitalisé pour une toux
chronique. Sa mére était hospitalisée pour une TBC
pulmonaire 20 jours auparavant et était bacillifere.
L.Z avait une toux grasse isolée évoluant depuis
un mois et demi. Lexamen clinique était normal.
La radiographie du thorax a montré un syndrome
bronchique bilatéral associé a un élargissement du
médiastin (Figure la). Le scanner thoracique a trou-
vé des adénopathies médiastinales a centre nécro-
tique (Figure 1b)

(@)
Figure 1 : Imagerie thoracique : élargissement du
médiastin & la radiographie du thorax (a), magma
ganglionnaire a centre nécrotique au scanner tho-
racique (b)

et une condensation parenchymateuse pulmonaire
en bande apico-dorsale gauche. L'IDR était posi-
tive & 15 mm et les BK (Bacille de Koch)-tubages
gastriques ont permis d'isoler le Mycobactérium
tuberculosis. Le bilan d'extension comprenant un
scanner abdominal, une ponction lombaire et un
examen cytobactériologique des urines était nor-
mal. Le bilan hépatique et rénal était normal. Le
nourrisson était traité par isoniazide (10 mg/kg),
rifampicine (10 mg/kg) et pyrazinamide (20 mg/kg)
pendant deux mois puis isoniazide et rifampicine
pendant quatre mois. L'évolution clinique et radio-
logique était favorable.
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Observation n°2

R.H., un garcon agé de huit mois, sans antécédents
particuliers, était traité pour une pneumopathie
basale droite par ceftriaxone puis amoxicilline pen-
dant cing jours chacune. La toux et la fiévre ont
persisté avec une atélectasie du lobe moyen alara-
diographie du thorax 15 jours plus tard (Figure 2a).
Un corps étranger endo-bronchique a été suspec-
té. La fibroscopie bronchique a exclu ce diagnostic
et a révélé la présence de trois granulomes a l'en-
trée du tronc intermédiaire. Une TBC pulmonaire a
été évoquée. Il n'y avait pas de contage tubercu-
leux. L'IDR, les BK-tubages gastriques, et le lavage
broncho-alvéolaire (LBA) étaient négatifs. Le scan-
ner thoracique a visualisé une condensation paren-
chymateuse au lobe moyen et a la pyramide basale
droite avec un granulome partiellement obstructif
a ce au niveau (Figure 2b).

Figure 2 : Imagerie thoracique : atélectasie du lobe
moyen et foyer pulmonaire du lobe inférieur droit a
la radiographie du thorax (a), granulome obstructif
en regard de la pyramide basale droite au scanner
thoracique (coupe sagittale) (b)

Le diagnostic de tuberculose pulmonaire était por-
té. Le bilan d'extension (ponction lombaire, écho-
graphie abdominale) était normal. Le nourrisson
était traité par isoniazide (10 mg/kg), rifampicine
(10 mg/kg) et pyrazinamide (20 mg/kg) pendant
deux mois puis isoniazide et rifampicine pendant
quatre mois. Devant l'aspect endoscopique, une
corticothérapie orale lui a été administrée (1,5 mg/
kg/j de prednisone pendant 15 jours puis 1 mg/kg/j
pendant sept jours). L'évolution était marquée par
une apyrexie durable a partir du 4éme jour, et la
disparition progressive de la toux. La radiographie
du thorax et le scanner thoracique étaient normaux
a la fin du traitement, de méme que le contréle en-
doscopique.

Observation n°3

N.B., était une fille &gée de trois mois, dont le pére
était traité pour une TBC pulmonaire depuis un
mois. Elle a été mise sous traitement prophylac-
tique qui a été arrété par la mére dés les premiers
jours devant des vomissements lors de sa prise.
Depuis, N.B. présentait une toux fébrile. Lexamen
clinique était normal. La radiographie du thorax
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a montré des opacités multiples et confluentes
au niveau des hiles pulmonaires. L'IDR, les BK-tu-
bages gastriques étaient négatifs. Le scanner tho-
raco-abdominal trouvait des nodules pulmonaires
bilatéraux associés a des adénopathies nécrosées
hilaires, médiastinales et rétro-péritonéales (Figure 3).

Figure 3 : Scanner thoracique : adénopathies hi-
laires nécrosées (a), nodules pulmonaires bilatéraux (b)

Le diagnostic de TBC médiastino-pulmonaire était
retenu. La ponction lombaire et I'échographie ab-
dominale était normales. Le nourrisson était traité
par quadrithérapie pendant deux mois puis bithé-
rapie pour une durée totale de six mois. L'évolution
était marquée par une régression de la toux, une
disparition de la fievre, et une amélioration radiolo-
gique progressive.

Observation n°4

N.H., un garcon agé de trois mois, sans antécédents
pathologiques notables, était hospitalisé pour
une pneumopathie dyspnéisante évoluant depuis
17 jours. La radiographie du thorax a montré des
opacités alvéolaires bilatérales (Figure 4a). N.H. a
été mis sous érythromycine pendant 15 jours sans
amélioration. Les sérologies de Mycoplasme pneu-
moniae et Chlamydia pneumoniae étaient néga-
tives. Le scanner thoraco-abdominal (Figure 4b)

(@)
Figure 4 : Imagerie thoracique : opacités alvéolaires
bilatérales prédominant a droite a la radiographie
du thorax (a), masse pseudo-tumorale pulmonaire
bilatérale et médiastinale postérieure au scanner
thoracique (b)
et I'lRM thoraco-abdominale ont conclu a un pro-
cessus thoracique pulmonaire bilatéral et mé-
diastinal postérieur associé a une hépato-splé-
nomégalie. Une origine tumorale, notamment un
lymphome, était suspecté. Le frottis sanguin et le
myélogramme étaient normaux ainsi que le dosage
des marqueurs tumoraux (les HCG et foeto-pro-
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téine). L'exploration par thoracoscopie a trouvé
une masse occupant tout le lobe supérieur droit
et s'étendant sur toute la longueur du médiastin
postérieur sans pouvoir la distinguer du poumon.
L'examen anatomopathologique de la biopsie tis-
sulaire a conclu a un processus inflammatoire gra-
nulomateux épithéloide et giganto-cellulaire avec
nécrose caséeuse. Le diagnostic de TBC pulmo-
naire et médiastinale dans sa forme pseudo-tu-
morale était retenu. Aucun contage tuberculeux
n'a été retrouvé. L'IDR et la recherche de BK dans
les tubages gastriques, le liquide du LBA, le li-
quide céphalo-rachidien (LCR) et dans les urines
ainsi que la PCR dans le liquide gastrique étaient
négatives. La fibroscopie bronchique a montré un
aplatissement de la caréne et des bronches, et une
mugqueuse inflammatoire sans granulome. N.H. a
été traité par isoniazide (10 mg/kg), rifampicine (10
mg/kg), pyrazinamide (20 mg/kg), et une cortico-
thérapie générale (2 puis 1 mg/kg) pendant deux
mois puis isoniazide et rifampicine pendant dix
mois. Il était oxygéno-dépendant durant six mois. ||
a également recu des 2-mimétiques pour des épi-
sodes de bronchospasme sévere en rapport avec
I'importante compression bronchique extrinseque.
Devant cette forme étendue de TBC, le bilan était
complété par une sérologie du VIH et un bilan im-
munitaire, revenus normaux. L'amélioration clinique
était progressive. Le scanner thoraco-abdominal
a l'age de deux ans a trouvé des dilatations des
bronches bilatérales surtout apicales droites.

Observation n°5

A.B., un garcon agé de 18 mois, était admis pour
une boiterie et des adénopathies cervicales évo-
luant depuis deux mois. Il était hospitalisé a I'age
de sept mois pour une pneumopathie du lobe su-
périeur gauche traité par ceftriaxone pendant dix
jours. A I'admission, il était fébrile a 38,2°C. Il avait
des adénopathies cervicales gauches fistulisées,
une arthrite du genou et de la cheville gauches,
et une fistulisation en regard de cette derniéere. La
radiographie du genou gauche a montré des la-
cunes tibiales (Figure 5a). L'échographie des parties
molles a trouvé une collection étendue en profon-
deur entre le tibia et le péroné avec des calcifica-
tions et des lacunes corticales. La scintigraphie os-
seuse a objectivé une hyperfixation au niveau du
bassin, de la hanche gauche et du genou gauche.
La biopsie d'une adénopathie cervicale aconclu ala
présence de granulome épithéloide et giganto-cel-
lulaire. Il n'y avait pas de contage tuberculeux. La
radiographie du thorax (Figure 5b) .
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Figure 5 : Radiographies standards : lacunes os-
seuses du tibia gauche (a), opacité du lobe supé-
rieur gauche avec bronchogramme aérien a la ra-
diographie du thorax (b)

et le scanner thoracique ont montré une conden-
sation alvéolaire supérieure gauche. L'IDR et les
BK-tubages gastriques étaient négatifs. La fibros-
copie bronchique a retrouvé une obstruction du
culmen par du caséum.

Le diagnostic retenu était une TBC disséminée. Le
bilan d'‘extension a trouvé une méningite lympho-
cytaire. La recherche de BK dans le LCR était néga-
tive. L'IRM cérébrale était normale. L'échographie
abdominale a montré des micro-calcifications splé-
niques. Le patient était traité par isoniazide (10 mg/
kg), rifampicine (10 mg/kg), pyrazinamide (20 mg/
kg) et ethambutol (15 mg/kg) pendant trois mois
puis isoniazide et rifampicine pendant 15 mois. De-
vant l'atteinte multi-viscérale, un bilan immunitaire
a été pratiqué et était normal. La sérologie du VIH
était négative. L'amélioration clinique et radiolo-
gique sous traitement était progressive. Actuelle-
ment, A.B. est agé de huit ans et il est sourd-muet.

Discussion:

Nos cas se distinguaient d'abord par leur jeune age
(3/5 avaient moins de six mois), la TBC du nourris-
son étant rare. D'autre part, I'étendue des lésions
était importante, contrastant parfois avec un exa-
men physique pauvre (observation n°l et surtout
3). Nos observations ont également montré les dif-
ficultés rencontrées pour le diagnostic positif de
la maladie a cet age, notamment en l'absence d'un
contage tuberculeux (observation n°2, 4 et 5) et
de preuve bactériologique ceci est expliqué par le
caractére paucibacillaire de lI'enfant. Ces difficultés
ont mené a des explorations plus invasives afin de
porter une preuve histologique pour le diagnos-
tic. Dans les observations n°2 et 3, le diagnostic a
été porté sur un faisceau d'argument clinique et la
réponse favorable au traitement antituberculeux
; Nous n'avons pas obtenu de preuve bactériolo-
gique ni histologique car la taille des granulomes
endoscopiques dans 'observation n°2 ne permet-
tait pas leur biopsie, et les nodules de l'observation
n°3 n'étaient pas accessibles d'autant plus que le
contage tuberculeux proche était un argument im-
portant pour démarrer un traitement d'épreuve.
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Enfin, les observations n°l et 3 soulévent les insuf-
fisances du dépistage autour d'un cas index et de
leur suivi.

Le nourrisson se singularise par une réceptivité
accrue vis-a-vis de l'infection tuberculeuse [5]. En
effet, le nombre de bactéries nécessaires pour dé-
velopper une TBC-maladie dans les suites d'une
TBC-infection est relativement faible. Ceci ex-
plique le risque élevé de passage de la TBC infec-
tion latente a la TBC maladie, ainsi que la possibilité
d'une forme grave disséminée dans cette popula-
tion. Ce risque est estimé a 43% avant un an, 24%
entre un et cing ans, et 16% chez les adolescents
de 11 & 15 ans [6-8]. La personne contaminatrice
est principalement la mére et accessoirement le
pére [9, 10]. Deux de nos cing patients avaient un
contage parental. Dans une série de 117 nourrissons
atteints de TBC au Congo, le contage tuberculeux
était présent dans 62% des cas, plus fréquemment
avant I'age d'un an (73%). Il était lié & la mére dans
31% des cas, au pére dans 13% des cas, a un autre
membre de la famille dans 32% des cas et extra-fa-
milial dans 24% des cas [11].

Etant difficile, le diagnostic de TBC chez le nourris-
son risque d'étre retardé. Les délais diagnostiques
sont souvent importants. Dans notre sérig, il était
égal & deux mois en moyenne (28 jours - 11 mois) et
comparable & d’autres séries [11, 12]. Ceci pourrait
expliquer en partie la fréquence des formes éten-
dues ou disséminées au moment du diagnostic.
Les signes cliniques de la TBC chez le nourrisson
ne sont pas spécifiques. Le diagnostic est souvent
évoqué devant le caractére persistant des symp-
tdmes [4]. Dans la série de Vallejo et al. [4], portant
sur 47 nourrissons agés de moins d'un an, les prin-
cipaux symptdmes étaient la toux (79%), la fiévre
(64%), 'anorexie (43%), les rales localisés a l'auscul-
tation ou le wheezing (38%), la diarrhée et /ou les
vomissements (17%), la perte de poids (15%) et les
convulsions (11%). Les 117 nourrissons de la série de
Mabiala-babela et al. [11] avaient une toux fébrile
dans 102 cas, une dénutrition dans 81 cas, et une
dyspnée dans 36 cas.

Le nourrisson est plus prédisposé a développer
une forme disséminée, comme c'était le cas dans
I'observation n° 5 dont les localisations extra-pul-
monaires étaient ganglionnaires, ostéo-articulaire
et méningée. Dans les observations n°3 et 4, l'at-
teinte était étendue sur le plan pulmonaire et mé-
diastinal. Dans I'étude de Vallejo et al. [4], en de-
hors de la localisation pulmonaire de la TBC, 11%
des nourrissons avaient une méningite, 4% une
hépato-splénomégalie et 2% des adénopathies
cervicales. Mabiala-babela et al. [11] ont retrouvé
une a deux localisations extra-pulmonaires chez 31
nourrissons parmi les 117 (26%). Il s'agissait d’'une
péricardite dans 15 cas, d'une péritonite dans huit
cas, d'une spondylodiscite dans six cas, d'une mé-
ningite dans cing cas et d'adénopathies périphé-
riques dans deux cas. Kim et al. [13] ont noté une
forme pulmonaire grave avec des cavitations pa-

55




renchymateuses chez cing nourrissons parmi 17.
Par ailleurs, Khémiri et al. [12] soulignent que mal-
gré la généralisation de la vaccination par le BCG
en Tunisie, les formes graves de TBC ont atteint
23% chez 30 enfants 4gés de trois mois a 14 ans.
Un nourrisson agé de trois mois a développé une
miliaire tuberculeuse dont I'évolution était fatale
malgré le traitement antituberculeux.

Le jeune age est un des parameétres responsables
d'une IDR faussement négative [14]. Dans notre
étude I'IDR était positive dans un cas. Dans I'étude
de Vallego et al [4], les trois quarts des nourrissons
avaient une IDR positive surtout dans les formes
avec une atteinte extra-pulmonaire. Selon le co-
mité américain des maladies infectieuses pédia-
triques, environ 10% des enfants immunocompé-
tents avec une culture BK positive ne réagissent
pas a I'IDR [15].

La mise en évidence de bacille acido-alcoolo-ré-
sistant dans les différents préléevements reste le
meilleur moyen du diagnostic positif [16]. Kun-II
Kim et al [17] ont isolé le Mycobatérium Tubercu-
losis dans les BK-tubages gastriques chez les cing
nourrissons étudiés. Toutes leurs méres étaient ba-
cilliferes, situation identique a notre observation
n°l. Les BK-tubages gastriques ont un rendement
diagnostique supérieur a celui du LBA. Ceci était
vérifié dans la série de Vallejo et al [4]. En effet, le
germe a été isolé a partir des BK-tubages dans
75% des cas contre 50% dans le LBA. La sensibilité
du LBA est accrue lorsque la culture est doublée
d'une détection du génome mycobactérien par
PCR [18, 19]. La découverte d'un granulome épithé-
loide et giganto-folliculaire oriente vers le diagnos-
tic de TBC [16], comme dans nos observation n°4 et
5. De nouveaux tests palliant en partie aux limites
de I'IDR ont été développés: ELISPOT et Quanti-
fieron-TB Gold. Cependant, leur utilisation reste
limitée [20]. Le traitement antituberculeux est ac-
tuellement bien codifié. La durée du traitement est
prolongée en cas de méningite ou d'atteinte os-
seuse [2]. Dans nos observations n°4 et 5, elle a été
maintenue respectivement pendant 12 et 18 mois
devant I'étendue des lésions et leur localisation
(méninges et os). La corticothérapie est recom-
mandée en cas de péricardite, méningite, miliaire
hypoxémiante et de tuberculome cérébral [21]. Elle
est aussi indiquée en cas d'obstruction bronchique
de plus de 50% par des adénopathies médiasti-
nales ou par un granulome endo-bronchique [18].
C'était le cas des observations n°2 et 4. Quand le
traitement est bien conduit, la guérison est le plus
souvent assurée [22]. Les séquelles sont possibles
en cas de formes étendues ou disséminées [23, 24].
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Conclusion:

Le diagnostic de TBC chez le nourrisson est difficile.
Les symptomes ne sont pas spécifiques et il n'existe
pas de moyens diagnostiques suffisamment sen-
sibles et spécifiques dans cette tranche d'age. La
TBC doit étre systématiquement évoquée devant
un contexte a risque ou des signes respiratoires
trainants. La confirmation bactériologique reste un
défi pour le clinicien. Le programme de santé pu-
blique de lutte antituberculeuse doit étre renforcé
chez lI'enfant.
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Lu pour vous

Arthrite juvénile idiopathique

Z. FITOURI et A. BEN MANSOUR

Service de Pédiatrie, Urgences et Consultations Externes, Hépital d'Enfants Béchir Hamza de Tunis

Les articles lus pour vous sont écrits par :

C. Deslandres. Arthritwe juvénile idiopathique : définition et classification. Archives de Pédiatrie 23 (2016) : 437- 441
Eli M Eistein et Yackov Berkun. Diagnosis and classification of Juvenile idiopathic arthritis. Journal of autoimmunity 48-49 (2014) : 31-33

Les deux articles se rejoignent pour conclure qu'une nouvelle classification de l'arthrite juvénile idiopathique (AJl) ne tarde pas avenir.

Eli et Yackov se basent sur la pathogénie et les anomalies cytokiniques. C Deslandes rappelle les caractéristiques cli-
niques, para-cliniques et évolutives des différentes formes pour conclure que des groupes plus homogénes d'arthrite
juvénile idiopathique doivent étre distingués par une nouvelle classification.

Larthrite juvénile idiopathique est un groupe d'affections définies par la présence d'arthrite de durée supérieure a 6 semaines,
débutant avant 'age de 16 ans et sans cause identifiée. Le synonyme d’AJl est l'arthrite rhumatoide juvénile pour les nord amé-
ricains. La classification internationale de 'AJl a été modifiée a plusieurs reprises : Durban 1997 puis Edmonton 2001. Cette der-
niére classe I'AJl en 6 formes : AJl systémique, oligoartrhite (extensive et non extensive), polyarthrite avec facteur rhumatoide et
afacteur rhumatoide négatif, arthrite en rapport avec une enthésite (synonyme de spondylarthropathies pour la dénomination
francaise), arthrite psoriasique et les arthrites non classées en se basant sur des critéres d'inclusion et d'exclusion.

Cette classification a I'avantage de pouvoir classer 92% des AJl. Cependant des études de plus en plus nombreuses
ameénent a repenser cette classification pour les raisons suivantes :

* Les auteurs des deux articles rappellent que I'AJl systémique se distingue des autres formes par |'absence de prédo-
minance féminine, I'absence d'auto-anticorps, d'associations auto-immunes ni d'antigénes HLA spécifiques.

En plus sur le plan clinique : I'AJl systémique peut ne pas répondre aux critéres de classification ILAR car l'arthrite peut
manquer initialement, ou méme au cours de I'évolution rendant ainsi les critéres diagnostiques inadaptés pour les formes
systémiques pures. Il est a rappeler que l'arthrite n'est pas un critére obligatoire chez I'adulte (classification Yamaguchi).

Par ailleurs, il est démontré une surexpression des génes exprimés a la surface des monocytes circulants et incriminés dans I'im-
munité innée ainsi qu'une réduction de |'expression des génes des cellules N.K.

De plus, il a été démontré un réle prédominant des cytokines IL1 et IL6 dans la pathogénie de I'AJl systémique confirmé par
I'efficacité des biothérapies ciblant ces 2 cytokines. Tous ces éléments suggérent que I'AJl systémique est une maladie plutot
auto-inflammatoire et donc trés différente des autres formes qui correspondent a des anomalies de Iimmunité adaptative.

* Concernant les formes oligo-articulaires et poly-articulaires a facteur rhumatoide négatif : Les AJl oligoarticulaires repré-
sentent 50% des AJl. Ony distingue les formes oligo-articulaires persistantes et les formes oligo-articulaires étendues.

Les AJl poly-articulaires sans facteur rhumatoide sont hétérogénes : le sous groupe comportant des AAN + a des
grandes similitudes avec les formes oligo-articulaires a AAN positifs concernant la prédominance féminine, le début
précoce avant 'age de 6 ans, la présence d'uvéite chronique (30% des formes oligo, et 4 fois plus dans les formes
poly-articulaires AAN positifs comparativement aux formes poly-articulaires a ANN négatifs), I'asymétrie de I'atteinte
articulaire, la rareté de l'atteinte des métacarpo-phalangiennes et de la hanche) et un pronostic meilleur que les formes
polyarticulaires sans anticorps anti-nucléaires ou avec facteur rhumatoide positif.

De ce fait, I'AJI oligo-articulaire et I'AJI polyarticulaire FR(-) AAN (+) devraient &tre classées dans une méme rubrique.

» Concernant le groupe des arthrites psoriasiques, I'effet limitant le plus important de la classification de I'lLAR est
d'imposer le diagnostic d'arthrites psoriasiques chez un enfant ayant un antécédent familial de psoriasis chez un parent
de ler degré alors qu'il peut étre classé AJl oligo-articulaire.

En effet, les oligoarthrites avec ou sans antécédents familiaux de psoriasis ont la méme présentation clinique et le
méme profil évolutif.

Le groupe des arthrites psoriasiques a révélation tardive, a prédominance masculine est plus proche des AJl a type
enthésites et arthrites. De ce fait il devient illusoire d'individualiser les arthrites psoriasiques et il convient de les clas-
ser selon la présentation soit en AJl oligo-articulaire pour les formes précoces féminines soit en spondylarthropathies
pour les formes tardives de |'adolescent.

» Concernant le groupe les spondylarthropahies juvéniles, la classification de I'lLAR ne permet pas d'inclure I'ensemble
des spondylarthropathies a savoir les formes indifférenciées, celles associées aux MICI, les arthrites réactionnelles et
les spondylarthrites psoriasiques.

Pour conclure, les auteurs des deux articles pensent que tenant compte des avancées considérables dans le domaine
des maladies auto-inflammatoires, I'expérience acquise en matiére de caractéristiques cytokiniques et de la biothéra-
pie dans les différentes formes d’AJl doivent amener a une nouvelle classification de I'AJI.
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Cas du jour

Seizure with high blood pressure:
what's your diagnosis?

Convulsion et hypertension artérielle:
quel est votre diagnostic?

O. Olfa Bouyabhia, I. Jhaouet, N. Amdouni, Y. Arfaoui, M. Asidi,
S. Yahyaoui, S. Mrad, S. Boukhtir, A. Sammoud

Service de Médecine C, Hopital d'Enfant de Tunis

AB.., a 4-years- old child was admitted for post
critical coma. Seizures were generalized and to-
nic-clonic of 45 minutes duration. Glasgow score
was 5/15. The patient presented intolerated at-
tacks of fever; blood pressure was 15/10mmHg.
Cardiopulmonary auscultation was normal and
peripheral pulses were symetrically present. In few
hours, he developed a left facial paralysis and an
alteration of the left photo motor reflex. Optico-
fundoscopic examination showed a papilledema
stage Il. Cerebrospinal fluid examination, urina-
ry cytobacteriological examination and the chest
X ray radiography were normal. Haematological
examinations revealed functional renal insuffi-
ciency: urea=11.6 mmol/l, creatinine=68 mol/l, a
hepatic cytolysis: ASAT=104 UI/L, ALAT=102 UI/L
TP=100%, LDH=835 UI/L, CPK=52 UI/L. Complete
blood count and CRP were normal.

A Cerebral tomodensitometry was performed
(fig 1)

Figure 1: cerebral TDM

Question: your diagnosis?

Correspondant :

D. Olfa Bouyahia / Hopital d'Enfants de Tunis Service de Médecine Infantile C Bab Saadoun. 1007 Jebbari,
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Cas du jour

Reversible posterior leukencephalopathy

O. Bouyabhia, I. Jhaouet, N.Amdouni, Y. Arfaoui, M. Asidi, S. Yahyaoui, S. Mrad,
S. Boukthir, A.Sammoud

Service de Médecine C, Hopital d’Enfant de Tunis

The patient has acute severe neurological symp-
toms associated to high blood pressure. Posterior
reversible encephalopathy syndrome (RPLS) must
be suspected and the cerebral tomodensitometry
showed bilateral low density areas corresponding
to the frontal, parieto-occipital white matter and
to the internal capsula, thus the diagnosis of RPLS
was confirmed (figl). Treatment consisted in oxy-
gen therapy, hydrosodic restriction, reducing the
temperature and high blood pressure control using
Fuosémide and Nicardipine.

Blood pressure was stabilized in four days. Neuro-
logical manifestations improved gradually with re-
covery in 5 days. Arterial hypertension was caused
by renal scars of bilateral vesico-renal reflux. He-
patic and renal functions returned also to normal
values. Two months later cerebral IRM was normal.

RPLS syndrome is a rare clinico-radiological disor-
der that occurs generally in the fourth decade of
age (1). Clinical manifestations are similar to those
of hypertensive encephalopathy. Symptoms are
acute and appear in few hours or days (2, 3). Pa-
tients can complain of headaches, vomiting, visual
disturbance, deterioration of consciousness and
seizures. Disturbance of pupillary reflexes, papille-
dema and motor deficits are described as uncom-
mon. Like our patient, seizure can herald the RPLS.
In children, altered mental status and strokes are
more encountered (4, 5).

Radiological findings of RPLS at cerebral TDM are
images of hypodensity and at cerebral IRM areas of
isointensity or hypointensity on T1weighted images
and of hyper intensity on T2 weighted images. Le-
sions are generally bilateral, relatively symmetrical
and typically localized in the parieto-occipital white
matter. Other regions like pons, cerebellum, tha-
lamus, basal ganglia and medulla can be affected

(1, 3). Calcarine and paramedian occipital lobes are
always spared (5). With the radioimaging progress
and the advent of the FLAIR (fluid attenuation in-
version recovery) technique, the affection of the
cortical and sub cortical areas can be proved (1, 6).

The main characteristic of this syndrome is its re-
versibility which is not systematic and depends on
prompt and adequate management. Clinical reco-
very can occur as soon as 3 to 15 days (1, 2, 5). Ra-
diological normalization can be observed in a delay
of 4to 15 days [ 1, 3,5).

Many circumstances can give rise to RPLS: high
blood pressure (essential and secondary), toxemia,
drugs (cyclosporine, interferon alpha, cisplatin..),
HIV... (5).

Little is known about the histological course and
the pathogenesis of RPLS. Vasogenic and cyto-
toxic oedema are implicated. RPLS is a disorder of
cerebrovascular autoregulation with multiple un-
derlying etiologies and it is commonly associated
with increases in blood pressure. In the pediatric
population, RPLS has been associated with chro-
nic renal disease , the administration of chemo-
therapeutic agents , adrenocortical disease and
Cushing's syndrome. It is thought that the sudden
elevation in blood pressure leads to disruption of
the autoregulatory mechanisms in the central ner-
vous system, vasodilatation and vasoconstriction
resulting in a breakdown of the blood-brain barrier.
However, it is documented in some cases, particu-
larly in the pediatric population, that BP may be
only minimally elevated or fluctuant during the de-
velopment of PRES(7)

The sympathetic innervations seems to be protec-
tive; which explains the frequency of lesions in the
posterior region of the brain, where this innerva-
tions is rare (1, 6).
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Treatment of RPLS implies the treatment of the
underlying aetiology (the control of the blood pres-
sure, the withdrawal of the offending drug...) and a
supportive management of complications ( 1,7, 9).

Conclusion:

PRES is arare disorder in children. Early recognition
of characteristic radiological features is key to the
diagnosis as clinical symptoms may be non-speci-
fic or mimic other neurological illnesses.
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Instructions aux auteurs : Edition de janvier 2016

La revue maghrébine de pédiatrie, organe de la
société tunisienne de pédiatrie (STP), publie en
langue francaise et anglaise des recommandations
pour la pratique clinique, mises au point, articles
originaux, faits cliniques, éditoriaux, lettre a la ré-
daction et des cas du jour.
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Régles de publication :
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les auteurs.

Les mots clés en francais et en anglais seront joints
aux résumés. lIs permettent l'indexation de l'article
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rences y compris).
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méthodes, résultats, discussion et conclusions. (15
pages et 30 références). Les tableaux sont limités
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Fait clinique : ayant comme objectif de signaler ou
de rappeler, a partir d'une ou plusieurs observations
originales, une hypothése physiopathologique, une
donnée clinique, un examen complémentaire ou
encore un mode de raisonnement susceptibles de
rendre service aux cliniciens mis en présence d'une
situation similaire (8 pages et 10 références)
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page de titre (4 pages et 5 références et moins de
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Références :

Les références doivent étre numérotées par ordre
d'apparition dans le texte. Leurs numéros d'appel
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consécutives, par exemple : [1-3], sauf si elles se
suivent : [1,2], et par des virgules quand il s'agit de
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«Vancouver » (International Committee of Medical
Journal Editors. Uniform requirements for manus-
cripts submitted to biomedical journals. Fifth edi-
tion. N Engl J Med 1997; 336 : 309-16).
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http://www.cdc.gov/ncidod/EID/eid.htm

Tableaux :

Les tableaux doivent étre numérotés en chiffres
romains par ordre d'apparition dans le texte ; leur
emplacement doit étre précisé par un appel entre
parenthéses. lls doivent étre inscrits sur une feuille
séparée. lls doivent étre accompagnés d'un titre
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dessous).

Illustrations :

Les figures (graphiques ou photographies) doivent
étre numérotées en chiffre arabes entre paren-
théses par ordre d'apparition dans le texte. lls
doivent étre de qualité irréprochable car ils seront
reproduits sans étre retouchés. Elles ne doivent pas
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Chaque figure est fournie sur un fichier distinct.

Les figures doivent étre fournies de préférences en
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Abréviations :

Les articles doivent comporter le minimum d'abré-
viations. Seuls les termes acceptés internationale-
ment peuvent étre utilisés. Cette abréviation doit
apparaitre entre parentheéses apres la premiére uti-
lisation du mot ou de l'expression.

Ethique :

La revue suit les pratiques internationales relatives
aux conflits d'intéréts en rapport avec les publi-
cations soumises. Toute soumission de manuscrit
doit étre accompagnée d'une déclaration de conflit
d'intérét.

Un conflit d'intérét existe quand un auteur et/ou
un co-auteur a des relations financiéres ou person-
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sont susceptibles d'influencer ses jugements pro-
fessionnels concernant une valeur essentielle (bien
du patient, intégrité de la recherche..). Les princi-
paux conflits d'intérét étant les intéréts financiers,
les essais cliniques, les interventions ponctuelles,
les relations familiales...

Tous les auteurs de la publication doivent déclarer
toutes les relations qui peuvent étre considérées
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avec |'article soumis, la mention suivante doit étre
ajoutée directement dans le manuscrit : Conflit
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