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Résumé - Summary

Résunné

A la veille du 21e siecle, la technologie connait un prodigieux essor et
la médecine en tire un grand profit. Ceci incite de plus en plus les parents &
se préoccuper non seulement du nombre, mais aussi et surtout de la qualité
de leur progéniture. Cette qualité est souvent altérée par les malformations
congénitales. Aussi I'étude et la prise en char~~ de ces affections constituent-
t-el'=s un domaine important de la médecine néonatale et de la chirurgie
pédiatrique.

Nous nous sommes fixés pour but de dépister les malformations
congeénitales cliniquement décelables et d'apprécier I'évolution des cas
diagnostiqués. Pour ce faire, nous avons examiné systématiquement 1568
nouveau-nés vivants de 'Hopital Général de Yaoundé du ler Juin 1992 au 31
AoUt 1996, soit une période de 51mois. Pendant la méme période, nos
patients ont été suivis selon un rythme dépendant du type d'affection en
cause.

Les nouveau-nés porteurs de malformations congéenitales étaient au
nombre de 94, soit une incidence globale des malformations de 6%. Ce
chiffre est proche de ceux de kbeaucoup dauteurs américains et européens,
mais supérieur a ceux des études camerouncises antérieures.

Les malformations congénitales sont plus fréquentes chez les garcons
que chez les filles, lincidence étant respectivement de 6,43%, et 5,42%. Mais
la différence n'est pas statistiquement significative.

Dans notre série, le score d'Apgar et le poids de naissance n'ont pas
éte influencés par les malfermations.

Les antécédents obstétricaux des meres d=s5 nouveau-nés malformés
(parité, avortements), et le terme de la grossesse n'‘ont eu aucun effet
siginificatif sur la survenue de cette pathologie malformative. Par contre,
lorsqu'on prend en compte 'dge maternel, il est constaté que lincidence des
malformations est de 1,77% dans la descendance des femmes Ggées de 15 a
25ans. Cette incidence est significativement plus basse que dans les autres
tranches d'dge. Toutefois, il n'a pas été notée corrélation linéaire entre I'dge
maternel et la survenue des malformations.

Dans notre étude, nous avons colligé un total de 118 malformations.
Das 94 nouveau-nés affectés, 83 (88,30%) présentaient une malformaiion
uniave, 11 (11,70%) avaient au moins 2 malformations.
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Resume - Summary

Les malformations des membres etaient les plus frequentes: 27,12% de
toutes les malformations. Les polydactylies portant sur le 5e doigt,
représentaient lanomalie la plus retrouvéee : 22,03%.

Amivaient ensuite les malformations de la téte et du cou dans 26,27%.
L'ankyloglossie, était 'anomalie la plus rencontrée.

Quant aux malformations de [l'appareil digestif (surtout hernie
ombilicale), elle représentaient 17,80%. Les anomalies de I'appareil cardio-
vasculaire et de I'appareil uro-genital constituaient respectivement 16,10% et
10,17%.

Les malformations du systeme nerveux etaient les moins rencontrées,
soit 2,66% de toutes les malformations.

En outre, nous avons observe 4 syndromes polymalformatifs.

Des 94 patients de notre série, 41 ont bénéficié d'un geste chirurgical.
Les résultats opératoires pendant le suivi sur une période minimale de 4 mois
ont éte juges satisfaisants dans 82,93% des cas. Aucun patient opéré n'est
déceéde.

53 patients n‘'ont pas necessite une intervention chirurgicale: 32 d'entre
eux (60,34%) ont survecu; 13 (24,53%) ont ete perdus ce vue; 8 patients
(15,09%) sont décedés pendant la période d'observation

Les résultats de notre série ne sont pas superposables a ceux des autres
séries qui n'ont pas utilisé la méme methodologie. L'une des similitudes de
notre etude avec les autres series africaines réside essentiellement sur
limprecision du diagnostic de- certitude des malformations congénitales
engendreées par les anomalies chromosomiques.

Le pronostic vital des malformations majeures est sombre a court terme,
celui des malformations mineures est meilleur et se maintient a long terme.
Nous recommandons:

o Le dépistage précoce des malformations congénitales par I'examen
clinique systématique des nouveau-nés, les examens morphologiques
au besoin, et autant que faire se peut la pratique des autopsies;

0 La mise en place des structures (laboratoire de cytogenétique) pour
étayer davantage le diagnostic de certitude des malformations dues
aux anomalies chromosomiqgues.

o La prise en charge médico-chirurgicale précoce des malformations
majeures afin d'améliorer le pronostic vital et foncticnnel a court et a
long terme.

0 La mise en chantier d'un projet national pour le dépisiage et la prise en
charge des malformations congeéenitales.

~
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Resume - Summary

Sluunnunmaury

The medical field has profited greatly from the recent advances in
technology. Parents today are interested not only in the number, but also in
the characteristics of their offspring, features that may sometimes be affected
by congenital malformations. Consequently knowledge and management of
these afflicticns is important in the fields of medical neonatology, and
paediatric surgery.

Our objective therefore was to screen for clinically identifiable
congenital malformations, and follow-up the evolution of diagnosed cases. In
this light 1568 neonates were systematically examined in the Reference
Hospital Yaounde (HGY) from 1st June 1992 to 31 August 1996, that is over a
period of 4 years, 3 months. Over the same time period, the diagnosed cases
were followed-up al arhythms dependent on the type of malformation.

94 cases of malformation were diagnosed, giving an incidence of 6%.
This incidence is comparable to those of American and European studies, but
high when compared to previous studies carried out in Cameroon.

Boys are affected more frequently (6.43%) than girls (5.42%), but this
difference was not statistically significant. The Apgar score, and birth weight
were not affected by the malformation. The past obstetrical history of the
mother (parity, number of abortions) and gestational age did not seem to
influence the occurrence of these malformations. However, maternal age
appeared as a conftributory factor, though the relutionship with age was a
non-linear one, with the lowest incidence (1.77%) in the 15-25 age group. This
difference was statistically significant.

118 malformations were identified. 88.30% neonates presented with
one malformation, while 11.70% had more than one abnormality.

The limbs were more frequently involved(27.12%), with polydactyly
being the most encountered malformation (22.03%). The head and neck
came next (26.27%), with tongue tie more frequently met. Malformations
involving the digestive tract dominated by umbilical hernia made up 17.80%
of malformations. Malformations involving the uro-genital system and
cardiovascular systemm made up respectively 16.10% and 10.17%.
Malformations involving the nervous system were the leas® frequent (2.66%). 4

cases of polymalformations were observed.
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During the study period of 51 months, 41 patients underwent surgical
correclions: the post operative results were judged satisfactory in 82.92%.
None of those 41 patiants died.

The outmome of the remaining 53 patients was variable: 32 of them
survived with complication in one case; 13 patlients have been missed
whereas 8 patients died.,

Our results are not comparable with those of authors who used a study
methodology different from ours. live other African studies, the diagnostic
certitude could not be made on malformations arising from chromosomal
aberratons, and some of those involving internal structures.

The short term prognosis of major malformations was poor, while the prognosis
was particularly aood for minor malformations evei in the long term

Recommendations

o The early screening of congenital malformation by systematicaolly
examining all neonates, and deing autopsies when possible.

o The provisicn of facilities (cytogenetic laboratory, etc) for the diagnostic
cerfitude of some malformations.

o Medical and/or surgical management of diagnosed cases in order to
better the short term and long term prognosis.

o Institute a nation-wide screening and management protocol of
congenital malformations.
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Introduction

- Introduction

Les malformations congeénitales se deéfinissent comme des anomalies
macroscopiques existant a la naissance méme si elles ne sont pas
cliniquement déecelables.

La naissance d'un enfant malforme engendre toujours dans la famille
consternation et choc psychologique.

Les données épidemiologiques sur les malformations congénitalgs sont
variables et equivoques a travers le monde. De nombreux auteurs estiment
toutefois que 5 a 8% de tous les nouveau-nés vivants ou mort-nés sont atteints
de ces anomalies (28, 37, 53, 60).

Si dans les pays sous-developpés, les maladies infectieuses, les
infestations parasitaires et la malnutrition constituent les principales causes de
mortaliteé infantile, il est admis avec CARTER (7} que les malformations
congénitales représentent I'étiologie la plus rencontrée dans les pays riches.

L'essor de la chirurgie infantile et les progres accomplis en réanimation
néonatale ont profondément modifié le pronostic des formes corrigeables de
ces defects congeénitaux.

Dans la litterature mondiale, de nombreuses etudes sur les
malformations congénitales ont eté publiées. Les séries occidentales sont les
plus nombreuses et les plus completes.

Au Cameroun, peu d'auteurs se sont interessés a la question: dans leurs
theses publiees, NOA NOATINA (45) en 1977; TAKOU (57) en 1987 et FOUDA
(22) en 1992 trouvent respectivement une incidence des malformations
congénitales de 3,04%, 1%, et 0,82%.

Tous ces travaux cameroundais presentent une double insuffisance: Ia
periode d'etude courte d'une part, respectivement de quatre, un et cing
mois; et d'autre part linsuffisance de rigueur dans le dépistage des
malformations.

Ce constat fait, nous nous sommes demandés si en faisant un
dépistage plus rigoureux, nous ne pourrions pas diagnostiquer davantage de
malformations.

C'est dans cette optique, et pour pallier aux lacunes des études
antérieures, que le présent travail réalisé a 'HGY du ler Juin 1992 au 31 Aot
1996, soit une période de 51 mois, s'est fixe pour but de diagnostiquer les
malformations congénitales chez les nouveau-nés par un examen clinique
systématique afin de déterminer leur incidence et les differents types
anatomiques rencontrés. Notre étude s'est proposée également de suivre
pendant une période minimale de 4 mois l'évolution des malformations

diagnostiquées.
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Objectifs

/= (O)1b>j ectifs

[I-A. Objectif général

Depister cliniquement les malformations congenitales chez  les
nouveau-nes de I'Hopital Géneral de Yaoundé et préciser leur devenir a

court terme.

lI-B. Objectifs spécifiques

o Determiner lincidence des malformations congénitales chez les

nouveau-nes examines;

o Regrouper par siege anatomique les differents types de malformations

diagnostiquées;

o Etudier les caracteristiques . morphologiques de  certaines

malformations;

o Suivre I'eévolution des cas diagnostiquées sur une periode minimale de

4mois.
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Revue de la litterature

. Revue de la

o

littératunce

HLA Définitions (53)

Malformation congénitale: elle représente toute anomalie macroscopique
existant a la naissance méme si elle n'est pas cliniquement
décelable.

Malformation majeure: il s'agit de toute malformation hypothequent soit la
survie, soit les capacités physiques ou fonctionnelles, soit encore
lintégration sociale du sujet qui en est porteur.

Malformation mineure: c'est toute malformation dont limplication est
nédligeable sur la vie de celui qui en est porteur.

Syndrome polymalformatif: il traduit I'association d'au moins 3 types de
malformations chez un méme sujet.

Tératogénie: c'est I'etude des mécanismes de I'évolution embryologique des
sujets malformés '

Tératogeéne: Susceptible de déterminer une malformation chez 'embryon

I1.B Historique

Les malformations cong”nitales sont connues de tout temps. Les
savants de l'antiguité comme comme DEMOCRITE et HERODOTE (5e siecle
avant).C), PLINE (ler siecle apres J.C) parlaient déja de cas anomalies.
ARISTOTE (4e siecle avant J.C) est vraissemblablement le premier a avoir
observé avec précision des monstres humains” (15). A cette époque, l'origine
des monstres était attribuée a des causes différentes selon les moeurs.
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Dans la tendance d'inspiration religieuse, deux attitudes s'opposaient:
certdins peuples voyaient dans les monstres des prodiges d'origine divine. Ils y
frouvaient un signe de bienveillance céleste et les vénéraient. En Egypte, on
a frouvé une momie d'anencéphale humain ayant servi aux rites religieux.
D'autres peuples par contre les tuaient, voyant en eux une sanction divine
conftre les péchés commis par les hommes (15). Parfois on leur rapportait une
paternité au diable, a des esprits maléfiques, sans appartenance humaine.
Les Romains, les Grecs, les Hebreux et les Gaulois les considéraient comme un
signe de mécontentement divin, d'un présage sinistre (4).

La tendance dinspiration scientifique est représentée par les
philosophes et les naturalistes comme EMPEDODE (5e siecle avant J.C),
ARISTOTE (4e siecle avant J.C)et CICERON (lersiecle avant J.C). lls accusent
des causes naturelles comme le défaut du sperme (15).

Ces deux tendances vont persister jusqu'au XVllle Siecle. L'anatomie
des malformations est restée longtemps non comprise par les anciens
chirurgiens; leurs résultats opératoires étoient mauvais. AMBROISE PARE (XVe
Siecle) regardait mourir les enfants porteurs d'omphalocele qu'il décrivait
comme "Relaxation du nombril a cause que le péritoine est rompu et que
lintestin y tombe". Ce méme auteur fut a l'origine du terme "Bec-de-lievre"
actuellement remplacé par celui de fente labiale.

Jusqu'a la fin du XVlle Siecle, quelques ouvrages consacrés a la
description essentiellement de la morphologie externe des malformés furent
publiés.

Au XVllle Siecle, I'étude extérieure des montres fut complétée par ceile
de leur anatomie interne. A cette époque, naquit la doctrine syngénétigue
qui admettait gue tous les organismes existaient en réduction dans lovule et
faisait donc du monstre un individu préexistant.

En 1759, les travaux de WOLFF, en démontrant lembryogenése réelle
ruinerent progressivement la doctrine de la préexistence non seulement des
organismas, mais aussi des monstres dont l'origine fut remise en question. La
plupart des auteurs considérerent alors les molformations comme le résultat
de maladies frappant certaines régions du foetus. Cette conception se
perpétua jusqu'd la fin du XiXe Siecle oU les monstruosités étaient attribuées
tantdt & des infoxications alcooliques, tantdt a laction mécanique de
strictions ou d'adhérences d'origine annexielle.
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Entre 1832 et 1837, ISIDORE GEOFFROY SAINT HILAIRE classe toutes les
malformations sur la base d'une nomenclature de type zoologique, faisant
appel a lordre, l'espece et le genre. Son ouvrage restera toujours selon
DARESTE, "le point de départ de tout travail scientifique sur la tératologie”. (50,
56)

En 1866, DOWN(53) fait une classification ethnique des "idiots", affirmant:
"un grand noembre d'idiots congénitaux sont des Mongols typiques”. Il expose
la description clinique du syndrome auquel on a donné plus tard son nom.

En 1882, JAMES PAGET (53) parlant des malformations humaines dit :
"Nous ne devons pas les rejeter par paresse intellectuelle ou avec des mots

Zn

fuciles comme "curiosite" ou "fatalité”. Aucun d'eux n'est sans signification,
aucun qui ne puisse devenir le point de départ d'une meilleure connaissance
si nous pouvions répondre a la question: pourquoi est-ce rare? et si c'est rare,
pourquoi cela s'est-il produit dans ce cas?”

C'est au début du XXe Siecle que les doctrines tératologiques prennent
une orientation nettement scientifique. Mais on parle surtout d'une
perturbation du patrimoine héréditaire. Ce n'est qu'a partir de 1941 avec les
travaux de GREGG (20, 33) sur 'embryopathie rubéolique que les facteurs
exogenes sont pris en compte par les chercheurs dans la genese des
malformations congénitales.

Malgré ces progres scientifiques, les croyances populaires continuent
d'accuser sorcellerie, malédiction infidélité maternelle et bien d'autres causes
selon les cultures (14).

Beaucoup d'auteurs contemporains se sont penchés sur ce sujet. La
littérature est riche a travers le monde. De nos jours la chirurgie plastique
effectue des prouesses dans 'amélioration du pronostic vital des enfants
porteurs de certains types de malformations.

I1i.C Rappel des géndralités

.C.1 Bases embryologiques utiles a la compréhension des malformations
cengénitales

I11.C.1.1 Embryogénese hormale

Lle dévelcppement de [éfre humain est le fruit de la succession de
plusieurs phénomenes complexes dont certains ont débuté dans la vie
embryonnaire des parents (gametogenese).
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Les cellules germinales primordiales apparaissent a la fin de la 3e
semaine de développement embryonnaire des futurs parents dans la paroi
du lécithocele. Ces cellules migrent et atteignent les gonades vers le début
de la 5e semaine. Des lors, I'évolution dépend du sexe de l'individu.

* Dans le sexe masculin

De la 5e semaine a la naissance, la spermatogenése n'évolue pas. De
la naissance a la puberté, on assiste a peu de phénomeénes. A partir de la
puberié, elle confinue par la multiplication, puis l'accroissement des
spermatogonies en spermatocytes |, cellules diploides. Suivra la maturation
qui consiste en une méiose aboutissant aux cellules haploides dites
spermatides qui vont se différencier en spermatozoides qui sont des gametes
males a caryotype 22 + X pour les uns et 22 + Y pour les autres.

* Dans le sexe féminin

A partir de la 5e semaine de vie infra-uterine, les cellules germinales
primordiales se fransforment en ovogonies qui s'engagent dans une
multiplication qui va se poursuivre jusqu'au 5e-ée mois de vie intra-utérine.
Mcis déja des le 3e mois, certaines ovogonies s'accroissent, donnant des
ovocyies l; puis debute la maturation qui sera bloquée au stade diplotene,
sous-stade de la prophase de la premiere divisiom méiotique oU les
chromosomes sont groupés.en paires. Dans I'évolution hormale, ces paires se
dissocient donnant des cellules haploides. Les ovocytes vont rester a ce
stade jusqu'a la puberté ol 'ovogenese se poursuivra donnant les ovocytes ||
qui entament la deuxiéme division méiotique, mais sont blogués a la
metaphase en attendant la pénétration future d'un spermatozoide pour
poursuivre le processus. Le caryotype du gaméte est 22 + X,

Lors de la fécondation, un gameéete mdle s'unit & un gamete femelle et

le résultat est le suivant:;
-rétablissement de la diploidie
- détermination du sexe chromosomique
- déclenchement de la segmentation.

La chronclogie de la suite des événements est la suivante:
a)Premiere semaine
La segmentation de loeuf commence immédiatement aprées la
fécondation donnant successivement 2, 4, 8 blastomeres au bout de 2 jours.
Au 32 jour, on a la morula organisée en deux couches:
* une couche périphérique formée de pefit.blasftomeres dits micromeres qui
vont conslituer le frophablaste.
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* une couche centrale faite de grands blostomeéres dits macromeres.

Le stade de blastula est ' ieint au ée jour par polarisction du futur
emhbryon. En effet, les macromeres s'amassent a un pdle de la structure
formant le bouton embryonnaire. La nidation a lieu des la fin de la premiere
semaine.

bjDeuxiéme semaine: constiti:tion de 'embryon didermique.

Chacune des deux parties de la blastula se différencia.

* le frophoblaste donne dés le début de la 2e semaine:

e une couche interne, le cytotrophcblaste, siege d'une prolifération
cellulaire intens

. une couche externe, le syncytiotrophoblaste qui érode les tissus
maternels.

Le cytolrophoblaste s'organise en tfravées cellulaires qui s'infillrent et se
bordent d'une couche de syncytium constituant les villosités trophoblastiques
primitives.

A la fin de la 2e semaine, une circulation utéropiacentaire primitive est
mise en place par le bigis des espaz2s lacunaires du frophoblaste existant au
pole embryonndire.

* Le bouton embryonnaire donne:
- un feuillet entoblastique
- un fevuillet ecteblasiique.
Lexs deux constituent ie disque embryonnaire didermique.

Les cellules ectoblastiques se continuent avec les amnioblastes et
délimitent avec elles la cavité amniotique.

Les cellules entoblastiques se continuent avec la membrane
exocoe!amigue et délimitent avec elle la vésicule vitelline primitive.

Vers la fin de la 2e semaine apparait le mésenchyme exitra-
embryonnaire qui comble lespace situe entre trophoblaste, amnios et
membrane exocoelomique. Ce mésenchyme extra-embryonnaire tapissant
cytotrophoblaste et amnios devient somatopleure et celui qui fapisse la
vésicule prend le nom de splanchnopleure.
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clTroisieme semaine: Constitution du disque embryorinaire tridermique.

On assiste a l'apparition de la ligne primitive qui se termine a son
extrémité craniale par le noeud de HENSEN. Au niveau de ces structures, les
cellules ectoblastiques s'invaginent pour former un froisieme f{zuillet entre
enloblaste et ectoblaste: le mésoblaste. Les élements cellulaires s'infiltrent
entre les deux autres feuillets et entrent en contact avec le mésenchyme
extra-embryonnaire qui tapisse la vésicule vitelline et 'amnios.

Les cellules qui sinvaginent au niveau du noeud de HENSEN
progressent par lavant jusqu'au moment ou elles rejoignent la plagque
prochordale. Elles forment un conduit en doigt de gant, le canal chordai.
Ultérieurement, la lumiere du canal disparait et fait place a un cordon plein,
la notochorde. Cette notochorde détermine un axe médian autour duquel
seffectuera le développement axial du squelette. Ainsi, a la fin de la
tfroisieme semaine, les 3 fevillets embryonnaires fondamentaux sont en place
et la différenciation des tissus et organes va pouvoir commencer.

d)De la 4e a la 8e semaine: péricde embryonnaire

Cette période est caracterisée par la différentiation des tissus et par
lébauche des grands systémes organiques a partir des 3 feuillets primitifs. Du
fait de la mise en place des organes, les grands fraits de la morphologie
corporelle sont acquis au cours de cette période.
* Ll'ectoblaste donne naissance aux tissus et organes en relation avec le
monde extérieur:

. ystéme nerveux central et périphérique

. épithéliums sensoriels de l'oreille, du nez, de l'oeil

" peau et phaneres

. glande pituitaire, glandes mammaires, glandes sudoripares, eémail des
denfs.

* Le mésoblaste donne naissance a:

. myotome (muscle)

. sclérotome (cartilage et os)

. derme et tissu sous-cutané

. systeme cardio-vasculaire (coeur, arteres, veines et vdaisseaux
lymphatiques)

. appareil uro-génital (reins, gonades et leurs canaux excreteurs)

evception faite de la vessie, des glandes surrénales.

* 'entoblaste

" il fournit le revétement épilhélial du tube digestif, de [lappareil
respiratoire et de la vessie. '
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" il est a lorigihe des parenchymes amygdalien, thyroidien,
parathyroidien, thymique, hepatique, et pancréatique.
p il fournit @galement les revétements épithéliaux de la caisse du tympan

et de la rompe d'Eustache.

La morphologie corporelle est acquise par la suite de la mise en place des
systémes organiques et de la croissance rapide du systéme nerveux central.
Le disque embryonnaire primitif se plie dans le sens céphalocaudal et dans le
sens transversal. Celte double plicature donne a l'embryon sa troisieme
dimension et prend l'aspect d'une masse ovulaire. Le cordon ombilical et le
canal vitellin assurent les connexions avec le placenta et la vésicule
ombilicale.

e)De la 9e semaine a la naissance: période foetale

Cette période est caractérisée par une croissance corporelle rapide et
une maturation des ébauches organiques. La croissance en iongueur est
particulierement rapide du 3e au 5e mois (environ 5 cm par mois) tandis que
la prise de poids se fait surtout au cours des deux derniers mois de la grossesse
{(environ 700 g par mois).

Un fait frappant est la relative diminution de croissance de la téte qui
représente au 3e mois la moitié environ de la longueur vertex-coccyx, un tiers
seulement de cette longueur & la fin du 5e mois. A lg, naissance, la téte ne
représente pius qu'un quart de la longueur vertex-plante des pieds.

On considére que la durée normale de la grossesse est de 40 semaines
(280 jours) & dater de la derniere menstruation.

Page 9




7 Revue de ia hitterature

Schémas d'embryologie

Dans les pages suivantes, nous représentons les schémas de
lembryogenese normale.

Ces schémas sont empruntés de Smith D: Types reconnaissables de
malforrmations humaines. 2e Ed. Masson Paris, 1974.
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. C.1.2 Tératogénie
a®/. Généralités
L'embryogenése est un processus tellement délicat qu'il requiert pour
son bon déroulement des conditions optimales. De nombreux facieurs
peuvent interférer dans ce processus et enfrainer des anomaiies
morphologiques ou fonctionnelles plus cu mairis importantes.
La malformation cu du moins son substrat peut apparaitre a toute

etape du développement de lindividu.
a.°/ -1. Période pré-embryonnaire

Cette période s'étend de la fécondation a la mise en place des
feuvillets embryonnaires. Une action tératogene agissant a ce stade peut
endommager la majorité ou la totalité des cellules de I'embryon., entrainant
la mort de celui-ci et l'avortement. Ainsi on trouve dans les produits
d'avortement jusqu'a 64% d'anomalies chromosomiques (20,32). Quand seul
un petit nombre de cellules est atteint, on peut assister @ des maolformations
ou alors, en raison de ses hautes potentialités de régulation a ce stade,
lembryon sera capable d'en assurer la suppléance si bien qu'aucune
malformation ne sero apparente.

On remarque que certains agents teratogenes tels que
I'hypervitaminose A et les radiations ayant une action tératogene marquée
aux stades ultérieurs sont sans effet a cette période (32):

Notons également que les anomalies chromosomicgues peuvent
prendre naissance avant la fécondation, dans la gamétogeneése.

a.°/ 2. Période embryonnaire

C'est le stade de différenciation intensive. La majorité des agents
tératogenes sont extrémement actifs o cette période et déterminent de
nombreuses malformations. Cependant, le type de malformation dépend de
lorgane qui est le plus vulnérable au moment de l'expositicn. Il semble que
chaque organe traverse sa péricde de vulnérabilité maximale aux premiers
stades de la différenciation. Ainsi, les différents organes deviennent
vulnérables I'un apres I'autre. Ceci serait vrai si on faisait une analogie avec
une étude faite sur les rats {32). En administrant un régime carencé en acide
ptéroylglutamique, on a observé que les malformations du systeme nerveux
central et du coeur pouvaient éfre déclenchées entre le 72 et le 9e jour;
celles du squeicile, de l'appareil urinaire et d'auilres malformations cardio-
vasculaires enfre le 9e et le 11e jour; enfin certaines malformaiions du
squelette enfre le 11e et le 14e jour. ceci semble egalement vrai en ce qui
concerne 'action du virus de la rubéole sur 'embryon humain (20).

Page 11
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a.°/ 3. Période foetale

Pendant cette période caractérisée par la croissance des organes, la
susceptibilité aux agents tératcasnes décroit rapidement. Mais quelques
organes comme le cervelet, le cortex cérébral, l'appareil uro-génital,
continuant leur différenciation peuvent encore faire I'objet de malformations.

b.°/ Les facteurs tératogénes

Les connaissances sur les étiologies des malformations congénitales
humaines se sont relativement peu cccrues au fil des années. |l existe a cdté
d'étiologies trés précises, des facteurs prédisposant aux malformations qui
agissent de fagon statistiquement significative mais sans qu'on s'explique
toujours tres clairement par quels mécanismes. Les facteurs exogenes
occupent 10% du total. Limportance des facteurs génétiques et
chromosomiques varie (2 10 a 40% selon les auteurs. Le reste de cas étant do
probablement a lintervention de plusieurs facteurs a la fois. (40,48,54).

b.?/ 1. Facteurs environnemenrtaux

Jusqu'en 1940, il était bien établi que les malformations congénitales
étaient essentiellement dues a des facteurs héréditaires. C'est en 1941 qu'on
eut pour la premiere fois I'évidence de limplication des facteurs exogenes.

b.°%/ 1-1. Agents infectieux

Trois agents ont montré leurs preuves dans la genése des malformations
congénitales: le virus de la rubéole, le cytomégalnvirus et agent de la
toxoplasmosa.

GREGG en 1941 (20,32) fut le premier a montrer que la rubéole
survenant chez les femmes enceintes dans les premiers stades de la grossesse
pouvait entrainer des malformations congénitales chez 'enfant. Aujourd'hui,
on connait plusieurs formes du syndrome de GREGG. Le risque malformatif
dépend du stade du développement ou linfection se produit. Il sera d'autant
plus grand que linfection se produira t6t pendant la grossesse.

D autres agents sont mentionnés mais n'ont pas fait leurs preuves: virus
de l'herpes, virus de la rougecle, des oreillons, de [I'hépatite, de la
poliomyz2lite.

L'hyperthermie qui accompagne la plupart d'affections infectieuses
pourrait avoir elle-méme une action tératogene (24,31,32).
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b.%/ [-2. Radiations

Les effets tératogenes des rayons X sont connus depuis de hombreuses
années. La nature de la malformation dépend de la dose et du stade de
développement a la date de liradiation.

En plus des effets directs ce liradiation sur 'embryon, il faut considérer
les effets indirects sur les cellules germinales, causes de mutations,
respcrisables de la survenue de malformations congénitales dans la
descendance.

, Of
58

/ 1-3. Agents chimigues

Le role des agents chimiques, et en particulier des médicaments dans
la détermination des anomalies du développement chez 'lhomme est difficile
G établir car les investigations dans ce domaine ne peuvent étre que
rétrospecilives. De plus, un nombre souvent accru de meédicaments est
prescrit au cours de la grossesse.

Les subsiances habiluellement incriminées sont: la  thalidomide,
'aminoptérine, I'acide valproique, le diphenylhydanioine, les psychotropes et
anxiciytiques, hormones, alcool et bien d'autres médicaments.

b.%/ 1-4. Facteurs nutritionnels
Des carences nutritionnelles, certains régimes alimentaires ainsi que des
troubles métaboliques tels que le diabete sont également incriminés.

b.°/ 2. Facteurs chromosomiques et génétiques

b.%/ 2-1. Facteurs chromosomiques _

La cellule humaine normale a 46 chromosomes. Les déviations
numeériques existent. Certaines de ces anomalies intéressent les autosomes. |l
s'agit le plus souvent d'un chromosome supplémentaire (trisomie) et plus
rarement de plusieurs chromosomes supplémentaires ou d'un chromosome
en moins. D'aufres anomalies concernent les chromosomes sexuels,
habituellement le chromosome X. L'dge maternel avancé interviendrait par
linterimédiaire des facteurs chromosomigues tandis que I'dge paternel le
ferait par le biais des mutations (53).

Page 13
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b.%/ 2-2. Anomalies des génes

De nombreuses malformations congénitales chez I'homme sont
héréditaires. Certaines se transmettent selon les lois de MENDEL. L'anomalie
est le plus souvent atfribuee a une mutation génique simple. D'autres par
contre sont d'hérédité polygénique, a fransmission multifactorielle, n'obéissant
- pas aux lois de MENDEL.

C.°/ Les mécanismes réalisateurs des malformations ( 15,32,45,53 )

D'une maniere générale, les malformations des mammiféres résultent
de perturbations dans I'évolution des ébauches embrycviogiques.

Elles se caractérisent soit par leur déficience ou leur hypertrophie, soit
par des froubles de leur coalescence, soit enfin par diverses aberrations de
leurs mouvements. On peut @galement incriminer les persistances anormales
de structures embryonnaires, les anomalies de systeme et les processus de
duplication responsables des monstres doubles.

¢®/ 1 Déficience d'une ébauche

De nombreuses malformations se caractérisent par I'absence pius ou
moins complete d'un organe isolé, d'un ensemble d'organes ou méme d'une
partie du corps. Cette absence est due & deux mécanismes opposes.

c% 1.1. Déficience par agénésie ou dysgénésie

De nombreuses malformations sont dues a lagénésie ou a la
dysgénésie d'ébauches situées en des régions diverses de l'embryon.
Beaucoup de malformations des membres trouvent leur origine dans des
processus de ce type.

Les ébauches des membres apparaissent au début de la 5e semaine
sous laspect de bourgeons en forme de paletie. Primitivement, ces
bourgeons sont constitués de tissu mésenchymenteux indifférencié, revétu
par 'épiblaste. Le mésenchyme qui formera le membre induit d'abord un
épaississement de I'épiblaste qui le recouvre. Cette "calotte épidermique”
induit & son tour le mésenchyme sous-jacent qui commence rapidement &
croitre et a se différencier.

Si la calotte épiblastique est détruite, seuls se différencient les seaments
proximaux du membre déja déterminés au moment de cette destruction,
mais les segments distaux ne se forment pas. Il en résultera une ectromelie ou
une hémimélie.
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Si c'est I'ebauche mésenchymateuse d'un segment proximal qui ast
détruite, la calotte épiblastique préservée contfinuera & induire la
différentiation des articles distaux, il en résultera une phocomélie.

C'est egalement a des phénoménes d'aaénésie que sont dues les
absences du frapeze, du deltoide, des muscles abdominaux ou I'absence du
diaphragme.

Au niveau du systéme nerveux, des arréts plus ou moins précoces du
développement peuvent frapper les ébauches cérébrales dans leur
ensemble et aboutir & la microencéphalie ou a la microgyrie, alors que des
agénésies localisées sont cause de l'arhinencéphalie ou de labsence du
corps calleux. Parmi les malformations des dérivés de [Iencéphale,
'anophtalmie et la microphtalmie résultent du méme mécanisme.

¢ 1.2 Déficience par régression

Certaines malformations sont dues a la régression totale ou nartielle
d'organes normalement formes.

Les exemples les plus nets se rencontrent au niveau des membres qui
sont parfois le siege de véritables amputations dont le mécanisme a &ié
éclairé par diverses données expérimentales.

Selon BONNEVIE le liquide céphalo-rachidien serait capable de migrer
sous I'épiderme et d'y former des vésicules qui, devenant hémorragiques
sercdient la cause de destruction secondaire des membres.

JOST a noté des amputations terminales des membres et de la queuve
(acroblapsie), apres administration au rat de vasopressine qui entraine des
froubles vasculaires, et I pense que certaines anomalies spontanees
analogues, d'origine génétiqgue sont dues & une libération normale
d'hormones post-hypophysaires par le foetus.

Cn a également attribué des amputations & des facteurs mécaniques
comme les brides amniotiques.

¢’/ 2 Hypertrophie d'une ¢bauche

Certaines malformations sont le résuitat du développement excessif
d'une ébauche aboutissant simplement a I'hypertrophie des organes qui en
dérivent, sans phénomeéne de mulliplication. Un bon exemple d'une telle
anomalie se voit chez les sujets ol un membre se développe de fagon

exagérée dans son ensemble ou dans ses éléments constitutifs. On obtient
ainsi une gigantomeélie, une macropodie ou plus simplement une
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macrodactylie,

Le processus hypertrophique peut aboutir aussi a la formation de
dérives surnumeraires dont les cas sont nombreux. Cette multiplication
acmene la production de membres entiers surnuméraires ou se limite a des
portions plus restreintes comme c'est le cas de la polydacttylie.

¢®/ 3 Troubles de coalescence d'ébauches embryonnaires

L'absence de coalescence d'ébauches qui devraient normalement
fusionner est a l'origine de plusieurs malformations. La face se constitue aux
dépens de bourgeons (frontal, maxillaire, mandibulaire) destinés a se souder
l2s uns aux autres. La défaillance de ce processus amene des malformations .
comme le colobome, la fente labiale, les fissures faciales.

Le méme mécanisme peut expliquer certaines malformations du
systeme nerveux. Le défaut de fermeture de la partie craniale du névraxe
aboutira @ une encéphalo-araphie communément appelée "anencéphalie”.
Le défaut de fermeture de la partie caudale du névraxe aboutira au myélo-
meningocele.

Daiis certains cas par contre, il ya coalescence des parties
normalement séparées. Par exemple l'avortement du bourgeon frontal
amenera sur la ligne médiane les formations latérales en particulier les
placodes optiques et les bourgeons makxillaires; il en Trésultera une série de
monstruosités appelées cyclocéphalies, caractérisees dans les cas typiques
par ['existence d'un oeil médian dans une orbite unique.

L'avortement des bourgeons mandibulaires amene les placodes
optiques, donc les oreilles vers la liane médiane. Il en résulte une série de
monstruosités appelées otocéphdalies caractérisées par la réunion des oreilles
sous le massif facial.

¢®/ 4 Modification dans le mouvement des ébhauches

¢ 4.1. Les ectopies

L'ectopie se caractérise par le fait qu'un organe se fixe deéfinitivement
dans une position anormale qui correspond généralement a une situation
qu'il occupe provisoirement dans la vie embryonnaire.

De leur situation pelvienne initiale, les reins migrent habituellement dans
la région lombaire. Il peut arriver qu'un rein n'effectue pas sa miaration, il
demeure dans le pelvis au voisinage de lartere iliaque primitive: c'est
lectopiz rénale pelvienne.
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Les testicules se forment dans la région abdominale et atteignent
normalement le scrotum vers le moment de la naissance. Dans la
cryptorchidie les testicules occupent une position aberrante située a un
niveau quelconque enfre 'abdomen et e scrotum.

c% 4.2. Les troubles de rotation

Des anomalies peuvent resulter d'une perturbation des mouvements de
rotation qui se produisent a l'occasion de la mise en place de  certains
constituants corporels, en particulier de ceux aui acquierent des formes
asymeétriques au cours de l'organogenese.

Exemple: le situs inversus, les modifications dans I'abouchement des
gros vaisseaux au niveau du coeur,

¢ 4.3. Inhibition de mouvements morphologiques

L'entoblaste se présente initialement comme un disque plat, qui
constitue le toit de la vésicule vitelline et qui est intimement uni a 'ectoblaste.
Au cours du développement et de la croissance du tube neural, le disque
embryonnaire va faire saillie dans la cavité amniotique en se plicaturant dans
le sens céphalo-caudal, déterminant un pli céphaligue dont le fauilet
superficiel formera ventralement lintestin anterieur, et un pli caudal dont le
feuillet profond formera ventralement l'intestin postérieur tardis que le feuillet
superficiel formera la parci hypogastrique. En méme temps gue la plicature
céphalo-caudale se produit, il y a une plicature latérale. Les plis luiéraux, en
continuité avec les precédents formeront lintestin moyen et formeront la
paroi des flancs.

L'inhibition du plissement embryonnaire aura pour résultat d'empécher
la fermeture ventrale du corps de 'embryon, alors que la différentiation des
différents visceres et celle des structures pariétales ellas-mémes se forg
normalement. Il en résulte une série de monsiruosités appelées célosomics,
c'est-a-dire hernies veinlrales.

¢?/ 5 Persistance anormale de structures embryonnaires

e 5.1. Persistance de restes embryonnaires

La chorde peut laisser des vestiges qui siegent soit dans la région
sphéno-occipitale, soit dans la région sacrococcygienne.

~




. Revue de la littérature

L'appareil branchial peut persister en partie sous forme de Kystes, de
fistules cutanées, pharyngiznnes ou auriculo-cervicales et de nodules
carfilagineux.

¢ 5.2. Persistance de dispositifs anatomiques embryonnaires

Diverses malformations sont liees a la persistance d'un dispositif
embryonnaire qui aurait du dispardifre au cours de lontogensse. Par
exemple: la persistance du frou ovale intermusculaire et celle du candgl
artériel qui doivent normalement se fermer aprés la naissance. Limperforation
anale due a la présence de la membrane anale qui aurait di se résorber.

¢/ 6 Le probléme des monstres doubles

Les "monstres doubles” peuvent résulter du dédouklement d'un
embryon d'abord unigue, ou de l'accolement de 2 embryons isolés. De tres
nombreux travaux d'embryologie expérimentale ont confirmé cette notion et
mis fin a la "querelle des monstres” qui opposait depuis le début du XVllie
Siecle. les partisans de la théorie unitaire & ceux de la théorie dualiste.

H.C.2 L'hérédité des malformations congénitales

D'une facon générale, les processus fondamentaux de o
morphogenése sont génetiquement controlés et dépendent des facteurs
d'environnement pour la pleine expression de leur potentiel phénotypique. ||
convient cependant de souligner la subtilité propre des phénomenes
impliqués dans le développement des malformations.

Si l'on en juge par le nombre faible de malformations dans lesquelie’
I'étiologie est nettement reconnaissable, la cause majeure des malformations
est lanomalie génétique; Il y'a trois grands types de modes de transmission
génétiques capables d'entrainer une morphogenese anormale: la
détermination pclygénique en simple ou double dose, la transmission
mendélienne des genes mutants, le déséquilibre génique global por
anamgalie chromosomique. la compréhension de ces mécanismes est un
préalable imporiant pour le conseil génétlique devant les parents le plus
souvent anxieux.
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a®. La transmission polygénique

C'est le mécanisme majeur dans la transmission des anomalies primaires
simples communes. Les défauts siegent sur plusieurs loci géniques, aucun
d'entre eux ne pouvant étre considéré comme responsable & lui seu! de |a
malformation. [l est évidemment difficile de prouver la transmission

polygénique. Des études de CARTER et SMITH (7.53) l'ont fortement incrimine

dans la transmission des défauts localisés de la morphogenése, en particulier
les fissures labio-palatines, les fissures palatines seules, les sténoses du pylore_.:.
la luxation congénitale de la hanche, le pied bot, la polydactylie ainsi que
les anomalies de type anencéphadlie, myéloméningocele. Certaines des
influences en cause dans ce genre daffections familiales agissent dans le
sens de l'élévation ou de l'abaissement d'un certain "seuil’ au dessus duguel
lanomalie devient manifeste. Par exemple la luxation congénitale de la
hanche, quoique de tendance familiale, n'a pas une hérédité bien définie.
Mais elle est plus fréquente chez les filles, le sexe féminin agissant comme un
facteur abaissant le "seuil’ d'apparition de linfirmité. La polydactyiie est
beaucoup plus fréquente chez les noirs que chez les blancs (20,53). Les
malformations du squelette seraient plus fréquentes chez les suédois par
rapport aux Japonais, Irlandais et Indiens; les malformations du systeme
nerveux prédominant par confre chez les Irlandais (53). 1l est possible que
certains facteurs non génétiques comme les facteurs environnemeniaux
jouent un role semblable de "seuil’, mais leur identification n'est pas aussi
facile que celle du sexe ou de la race.

Il est possible pour ces affeclions a fransmission polygénique d'établir
statistiquement les risques de récidive selon les circonstances et le degré de
parenté. Ainsi, la fente labio-palatine a une fréquence générale dans la
population de 1% (20). Le risque de recrudescence est multiplié par 35 chez
les apparentés de premier degre (parents, enfants, freres et soeurs); par 140 si
le pére ou la mére est aussi atteint; par 7 chez les apparentés de 2e degré
(oncles, tantes, neveux, nieces); par 3 chez les cousins germains (20,53).
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Dans nombre de situations toutefois, la malformation congénitale dont
souffre Tenfant ne représente pas une enfité cu un syndrome défini.
L'absence de possibilité d'identification et de comparaison rend I'estimation
du risque encore plus vague et difficile. L'expérience empirique montre que
dans ces cas-la, a condition quil s'agisse du premier enfant affecté des
parents sains, le risque de récidive est approximativement le double du risque
général des malformations dans la population, soit 5% au lieu de 2 & 3% (7).
Le risque naturellement est plus elevé (10 a 15%) s'il existe déja deux enfants
affectés. De plus en regie générale, plus l'infirmité est extensive ou grave, plus
le risque de récidive est élevé. Cela est en accord avec le systéeme
d'hérédité supposé: plus linfrmité est grave, plus le nombre de facteurs
génétiques déléteres est éleveé, et par censéquent plus grand est le risque de
récidive parmi les freres et soeurs suivants. |l faudra donc dans une telle
situation indiquer un risque de récurrence plus élevé que 5%.

b°. La transmission mendelienne des genes mutants

Un géne mutant veut dire un gene modifié.

Les anomalies autosomales dominantes montrent souvent une iarge
variabilité d'expression parmi les sujets atteints, probablement a cause des
différences minimes dans I'aliele normal du géne mutant. De la méme fagon,
on trouve chez les sujets atteints d'autres différences dans I'équipement
génétique et dans l'environnement. Si lanomalie est l'une de celles qui ont
toujours une quelconque expression, et si les parents sont normaux, on peut
alors présumer qu'il s'agit d'une mutation récente qui est apparue dans une
des 2 cellules sexuelles parentales. Les parents d'un enfant porteur d'une
mutation récenie ont de ce fait méme, unrisque de récurrence négligeable.

Certains des syndromes d'éticlogie inconnue peuvent aussi €lre des
mutations géniques uniques, mais I'absence de reproduction empéche de
confirmer 'hypothése. Les mutations récentes apparaissent frés souvent liees
& un age paternel avancé (53).
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Les anomalies autosomales récessives ont habituellement moins de
variabilité dans l'expression que les syndromes par mutation autosomale
dominante. La fransmission se fait par deux parents cliniquement normaux
mais ayant tous 2 le méme gene mutant récessif en simple dose. Le risque est
évidemment accru si les parents sont de méme famille. Le risque de
récurrence pour un tel couple est de 25% pour chague descendant. Ces
genes sont relativement rares dans la popuidiion. Ainsi le risque est petit pour
les collatéraux comme pour les enfants normaux d'avoir une descendance
atteinte.

La fréquence des maladies recessives liées au chromosome X chez le
mdle est le reflet direct de la frequence des genes récessifs liés a X dans la
population. La chance pour une femme de faire la maladie est minime.

Les genes uniques dominants liés a X donnent des anomalies d
expression patente chez la femme XX et habituellement ont un effet tres
sévere chez le mdle XY. Ce type de fransmission est souvent confondu a une
transmission autosomale dominante dont on peut toutefois la distinguer par
les criteres suivants: la haute gravité d'expression chez le male atteint; la
possibiliteé pour les males atteints d'avoir des enfants gargons normaux alors
que toutes les filles sont atteintes.

o, Déséquilibre genétique dU a des anormalies
grossieres des chromosomes.

La balance génétiqgue des cellules dépend de [lintégrité des
chromosomes et de leur répartition correcte au moment de la division
cellulaire. Pendant la division réductionnelle de la méiose, un élément de
chague paire d'auvtosomes et des chromosomes sexuels est distribue au
hasard a chaque ce!'ule fille alors que dans la mitose, chague chromosome
répliqué est clivé longitudinalement jusqu'au centromere de telle fagcon que
chaque cellule fille recoive un équipement génétique identique. Une
morphogenése anormale peut résulter d'un déséquilibre génétique. On peut
ciler 3 types de déséquilibres: la maldistribution chromoscmique, les fractures
chromosomiques, la maldivision du centromere.
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La maldistribution chromosomigue lors de la division celivlaire est le
type le plus commun. Elle apparalt comme ['éventualité génétique de loin la
plus grave qui puisse arriver chez 'homme. Prés de 3% des oeufs ont un
nombre anormal de chromosomes; essentiellement un de trop ou un de
moins, et qui sont tous regroupés sous le terme "d'aneuploidie”. La majorité de
ces deséquilibres génétiques ne peuvent commander un développement
normal et enfrainent la mort précoce de lceuf. Un chromosome sexuel
excedentaire est la plus fréquente des aneuploidies, du moins partielles chez
les survivants parce que ces aneupiocidies donnent lieu aux troubles
morphogénétiques les moins graves. Les individus XXY, XYY, XXX apparaissant
normaux a la naissance.

3 ftrisomies autosomales seulement ont été" déccouvertes, qui
permettent d'avoir une survie prénatale : les trisomies 21, 13, 18. Chacune
donne un tableau reconnaissable de malformations multiples, démontrant
que les individus n'ayant aucune parenté, mais ayant le méme type de
déséquilibre génétique tendent a avoir un frouble identique & la
morphogenese. Les moins gravement atteints parmi eux et les plus nombreux
sont ceux qui ont un extra-chromosome 21 qui donne naissance au syndrome
de DOWN qui a une incidence globale de 1 sur 650 nouveaux nés (32,53). En
jugeant sur les constatations faites sur les produits d'avortements spontanss, la
majorité des frisomies 18 et 13 ne peuvent survivre a la péricde prénatale.
Celles qui ont pu survivre ont donné des nouveaux nés polymalformés,
rarement capables d'une ftrés longue surviz exira-utérine. Quant aux
monosomies, la seule potentiellement viakle est lanomalie XO. Bien qu'on
connaisse assez mal I'éticlogie de cette distribution chromosomique
défectueuse, un facteur bien connu est la probabilité trés augmentée de ce
type de malformations par 'adge avancéé de la mere.

Moins souvent, le déséquilibre peut résulter dune fracture
chromosomique. La piece casseée d'un chromosome peut se retrouver place
dans les chromosomes fracturés, phénomene connu sous le nom de
translocation. On aboutit ainsi dans des cas de fracture avec délétion a des
monoscemies partielles, dans les cas de fractures avec réarangement a des
trisomies partielles. Ainsi 6% des sujets présentant un syndrome de DOWN ont
en rédlité une trisomie partielle.

La maldivision ou la fracture du cenfromere lors de la mitose aboutit &
la formation d'un isochromosome, chromosome extra-long fait de la
superposition dans le sens de la longueur de 2 bras long: du chremosome

~
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I1.C.3 Devenir des malformations congénitales

Le pronostic d'une malformation congénilale dépend du type, d= la
sevérité de la malformation ainsi que du traitement entrepris (46, 48). Ce
traitement consiste dans la quasi-totalité des cas en une chirurgie réparatrice.
Cependant, si certaines malformations peuvent faire I'objet d'une réparation
parfaite, bien d'oufres révelent un caractere fatal, sans possibilité de
fraitement. Pour d'autres enfin, le traitement n'est ni indispensable, ni
nécessaire et le sujet atteint ne présente aucune géene particuliere.

a® Les malformations non traitables

Nous distinguerons essentiellement les anomalies chromosomiques et
certaines anomalies organigques pures.

a°-1. Anomalies chremosomiques

Les malformations dues aux aberrations chromosomigques restent
jusqu'a ce jour un grand défi pour la médecine. Les sujets atteints doivent
porter la tare toute leur vie.

lls s'agit le plus souvent d'anomalies numériques des chromosomes par
défaut (cas des monosomies) ou plus fréquemment par exces (cas des
trisomies)r mais parfois anomalie peut étre structurale comme dans le
syndrome du cri du chat (53) caractérisé par une absence partielle affectant
les groupes chromosomiques 4-5. Dans tous les cas, les sujets ont un certain
nombre de caractéeres communs:

. une dymorphie corporelle apparaissant nettement avec lage;
. une arriération mentale.

Certains sujets peuvent atteindre I'Gge adulte (syndrome de DOWN),
d'aufres par contre comme ceux atteints de trisomie 13 ne peuvent espérer
qu'une survie de quelaues jours.

Les aberrations des chromosomes sexuels entrainent le plus souvent la
stérilité chez le sujet alteint, mais ceux atteints du syndrome triple X peuvent
avoir une progéniture normale (20, 32, £2).
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2°-2. Anomalies orcanigues

Certaines malformations, bien que organigues sont d'une sévérité
defiant toute chirurgie réparatrice. Ainsi, toute tentative de traitement de
lanencéphalie est inulile, le décas survenant pendant 'accouchement ou
qualgues heures aprés (30, 53). De méme, un enfant porteur d'un syndrome
de POTTER avec agénésie rénale bilatérale n'est pas viable (20, 47).

b°. Les malformations réparables

Les systemes digestif, cardio-vasculaire, uro-génital, locomoicur et
nerveux sont les sieges habituels de ces malformations.

b°. 1. Le systeme digestif

Certaines anomalies de ce systeme sont mineures a linstar d= la petite
hernie ombilicale qui peut se résoudre spontanément ou éfre traitée par une
simple ceinture de contenfion ombilicale, ou méme étre portée sans géne
(12). Quand lindication chirurgicale est posée, la technigue reste simple.

D'autres anomalies comme la fente labiale et/ou palatine font I'objet
d'un traitement dont la motivalion esthétique est souvent primordiale (44).

D'autres enfin constituent des urgences chirurgicales(6). C'est ie cas des
obstructions intestinales haute et terminale, de 'occlusion intestinale d'origine
mdlformative et des anomalies pariétales a linstar de 'omphalocele, des
laporoschisis, de la hernie diaphragmatique.

b°.2. Systéme cardio-vasculaire

Certains défects cardiagues sont spontanément résolutifs comme la
persistance du canal artériel, les communications inter-auriculaires et inter-
ventriculaires de petit calibre.

D'autres permeltent une vie sans difficulté et seront de deécouverte
fortuite. C'est le cas de certaines dextrocardies.

D'autres anomali=s encore permettent une survie mais avec des
handicaps plus ou moins séveres. Cest le cas des communications
interventriculaires entrainant des insuffisances carciaques.

La chirurgie cardiaque a fait beaucoup de progres ef beaucoup
d'anomalies frouvent un dénouement heureux permettant une survie a court
et a moyen terme acceptable(21, 59, 61).

~
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b°. 3. Systéme uro-génital

L'épispadias ou I'hypospadias dans leurs formes mineures peuvent ne
subir aucun ftraitement sans que le sujet concerné ne soit profondément
perturbé(4/). ll importe cependant de noter auie certaines anomalies parfois
inappar=entes peuvent avoir des conséquences facheuses dans le futur. C'est
le cas du testicule non descendu qui, méconnu ou non fraité expose le sujet
a la stérilité, voire a une dégénérescence maligne du testicule
cryptorchide(2).

Si le phimosis releva d'un fraitement facile, la réparation de I'extrophie
vésicale est difficile et les résultats décevants.

b°. 4. Systéme locomoteur

Les anomalies mineures comme polydactylie et syndactylie peuvent se
passer de tout fraitement ou faire I'chjet d'un fraitement simple(58).

Les traitements orthopédigues sont habituellement les plus utilisés dans
les déformations des membres.

Les agenesies partielles ou totales des membres peuvent bénéficier
d'un traitement prosthétique(11, 12

b°. 5. Systéme nerveux

Les malformations de ce systéme sont d'un fraitement difficile. En dépit
des possibilités de traitement, le pronostic reste sombre pour beaucoup de
cas. Quand les sujets ne décedent pas, les séquelles restent tres importantes.
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I1.D Revue des travaux consacreés aux malformations
congénitales

Des fravaux de nombreux auteurs a travers le monde sont consacrés
aux malformations congénitales.

Series Americaines, Européennes et Asiatiques

*Mc INTOSH et al(37) en 1974 publient les résultats d'une étude prospective
menée a la clinique anténatale du "Sloane hospital for women" aux Etats-
Unis:

lincidence globale des malformations congénitales chez 5739 foetus
pesant plus de 500 grammes était de 7,5%. Elle était de 7,0% chez les enfants
nés vivants et qui ont survécu a la période néonatale; de 13,6% chez mort-
nes; 29,6% chez les enfants décédés en période néonatale. 70,6% de décées
survenant enfre le premier et le douzieme mois étaient dus aux
malformations;

lincidence chez les gargons (8,4%) était plus élevee que chez les filles
(5.5%);
lincidence des malformations était de 9,7% chez les enfants pesant moins de
2500 grammes contre 6,7% chez ceux pesant plus de 2500 grammes;

les enfants non blancs avaient une incidence plus élevee (7,8%) que
les enfants blancs (6,3%);

les auteurs n'ont trouvé aucun effet du rang de naissance chez les
enfants non blancs, par contre chez les enfants blancs, lincidence était
basse (5,3%) chez les premiers nés contre 8,2% chez les quatriemes nés;

les malformations du svsteme locomoteur et de la peau étaient les plus
fre quentes, avec des incidences de 3% et 1,6% respectivement.

*YARANGOT et coll.(60) en 1975 en France ont mené une étude rétrospective
portant sur 20.591 enfants mort-nés ou nés vivants a la maternité de Port-
Royal:

" lincidence globale des malformations décelables a la naissance était
de 2,08%; elle était de 1,94% chez les enfants nés vivants et de 12,15% chez
les morts-nés;

les malformations du systeme locomoteur étaient les plus fréquentes,
20,5% de toutes les malformations; suivies des malformations cardiaques et
urinaires: 16,8% chocune;
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ldge paternel a éte frouvé élevé dans les fentes labiales et palatines.
L'age maternel etait élevé dans la trisomie 21;

le rang de naissance a été trouvg bas dans les malformations urinaires;

les meres des malformés ont eu auparavant plus souvent des
avortements et des enfants mort-nés que les meres des enfants normaux;

*MITAL et GREWAL (3%) en 1979 en Inde ont examiné 4150 enfants pendant
une période de 15 mois au U.I.S.E Maternity hospital et au "Dufferin Hospital"
de Kanpur:

lincidence globale de malformations fut de 2,24%. Elle était de 9,01%
chez les mort-nés et de 2,03% chez les enfants nés vivants.

les gargcons étaient plus fréquemment touchés que les filles, 2,79%
contre 2,06%.

les malformations du systeme nerveux étaient les plus fréquentes 0.67%,
suivies des malformations du systeme digestif 0,48% et du systeme locomoteur
0,43%.

lincidence des malformations était légerement plus élevé (24,39%)
chez les enfants de méres jeunes (16-20ans) et chez les gravida3.

*STOLL C. et al.(55) a Strasbourg de 1979 a 1989 examinent 131760 nouveau-
nés avec autopsie systématique de tout mort-ne .et les investigations
nécessaire y compris le caryotype. lls frouvent 12,66% de malformations.

*Al-FJAWAD et al (1) aux Emirats Arabes unis examinent de Janvier 1983 a
décembre 1985, 22.090 nouveau-nés avec bilan paraclinique i.ecessaire
chez tout malformeé. lIs frouvent une incidence globale de malformations de

1,2%.

*BOWER et al(5) en auiralie-Ouest de 1980 a 1987 effectuent une
comparaison de malformations congénitales chez les aborigenes et les non
aborigénes a partir des registres de malformations. lls trouvent une
prévalence globale dz maolformations de 3,5% dans les deux groupes.
Cependant, ils notent une difféerence significative concernant les typeas de
malformation. Ainsi, dans le groupe des aborigenes, les malformations
nerveuses, cardio-vasculaires et les fentes labio-palatines sont plus frequentes
que dans lautre groupe; par conire les maiformations digestives et uro-
génitales y sont relativement moins fréquentes.

*XHSIEH-TT et al (64) en~ 1995 puklient le résultat d'une étude entameée depuis
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14ans a 'hépital Mémorial de Chang Gung en Chine sur les malformations
congénitales: "

ils ne frouvent pas de différence significative quand a I'adge maternel et
la parité par rapport a la population générale. Par contre les méres d'enfants
porteurs d'aberrations chromosomiques étaient relativement pius dgées.

les enfants malformeés presentaient un fort taux de retard de croissance
intra-utérine(15%) contre 7% pour la population générale.

les systemes les plus touchés étaient le systéme nerveux central, le
systemc locomoteur, la region cranio-faciale.

Séries Africaines

*SIMPKISS et LOWE (52) sont les auteurs de la premiere étude publiée sur
lincidence des malformations congénitales dans une population africaine en
1961. lls examinent consécutivement 2068 nouveau-nés africains au "Mulago
Hospitui” de Kampala. lincidence globale des malformations est de 5,4%
avec une prédominance de la polydactylie (1,4%) et une rareté des
malformations du systeme nerveux central (0,094%).

*BROWN et SANDHU cités par Holmes (28) ont passé en revue par I'étude des
registres 47.010 naissances survenues au "Mulago Hospital” de Kampala de
1953 a 1964. Cette revue comportait 372 études nécropsiques: l'incidence
globale des malformations congénitales fut de 0,93%; Les malformations du
systéeme locomoteur représentaient 57,2% des cas et latteinte du systeme
nerveux central était rare (0,3%).

*En République Arabe d'Egypte, le probleme est étudié depuis 1962 et en
1968, Karim et al cités par ILOKI (30) publient les résultats d'une étude
réfrospective menée au deépariement de gynécologie-cbstéfrique de
l'université de Ain Shans:

la fréguence globale les malformations fut de 1,73%. Les malformations du
sysieme nerveux central furent les plus fréquentes 62% de toutes les
malformations.

*En 1969, GUPTA (27) a Ibadan trouve une incidence globale de
maiformations congénitales de 3%. Le systéme locomoteur est le plus affecté
(0.97%); le systéme nerveux centrai représente 0,52%.

~
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*En 1973 HOLMES (28) publie une étude faite sur 1500 naissances
consécutives d'enfants africains au "Kilimandjoro Christian Centre” & Moshi,
Tanzanie:

Lincidence globale des malformations congénitaies chez les enfants
mort-nés ou vivants a la naissance est de 6,53%.

Les malformations du systeme locomoteur sont les plus fréquentes
(4,6%) tandis que le systeme nerveux représente 0,26%.

*En 1977 FALL et coll (19) rapportent 205 observations des malformations
congénitales colligées au centre Hospitalier Universitaire de Dakar pendant
une période de 5 ans. Les malformations des membres sont les plus
fréequentes, 32% de toutes les observations.

*SENGEYI et coll (50) au Zaire d'Octobre 1985 a Septembre 1986 examinent
systématiquement 4445 nouveau-nés. L'incidence das malformations est de
2,5%. Les systeme locomoteur est le plus touché (30%).

*GOUJARD et MAILLARD (25) au Togo de 1987 a 1989 examinent 8464
nouveau-nés avec passage d'une sonde nasogastrique a tous les nouveau-
nés. L'incidence des malformations est de 4,3%.

*NGOUONI et al.(44) au C.H.U de Brazzaville de 1987 a 1992 recensent 75 cas
de fentes labiales, soit une fréquence hospitaliere de 5%: il s'agissait de 43
gargens (57,3%) et 32 filles (42,7%) 3 les facteurs associés retrouvés étaient les
tentatives d'avortement (24%), I'héredité (4%), sérologie syphilis positive (2,7%),
toxoplasmose (1,3%).

*1LOKI L.H. et al (30) rapportent 10 cas d'anencéphalie diagnostiqués de 1989
a 1991 dans les maternités de Brazzaville: lincidence de l'anencéphalie
frouvée est de 0,12% ; Les meres sont jeunes {Idge moyen = 27,5 ans); elles
sont d'un niveau socio-2conomique bos; Le foetus de sexe féminin est le plus
touché (9 cas sur 10). Aucun facteur éficlogique n'a été formellement
inciiminé. Toutefois, un soupgon a porté sur la consommation en debut de
grossesse des pommes de terre infestées par le champignon phytophtora
infastans.

Series Camerounaises

~
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*En 1977 NOA NOATINA (45) pour so these de Doctorat en médecine
examine pendant 4 mois un total de 1511 nouveau-nés dans les maternités
de I'Hopital Central de Yaoundé et de I'Hopital d'Enongal. Il trouve une
incidence globale de malformations de 3,04%. Le systéme locomoteur est le
pius touché (51%).

*TAKOU (57) dans le cadre de son travail de thése en 1987 examine en un
mais a la maternité principale de Yaoundé 1010 nouveau-nés. Elle frouve 1%
de malformations.

*En 1983 NDZI| (43) pour son travail de these sur le devenir des grossesses a la
maternité principale de Yaoundé examine 34600 nouveau-nés en 4 mois et
trouve 0,4% de malformations.

*En 1992 FOUDA (22) , examinant 2052 nouveau-nés dans les maternités de
'Hopital Central de Yaoundé, du C.H.U et de I'Hoénital de la Caisse trouve
0,82% de malformaticns. Les malformations du systeme locomoteur viennent
en téte (42,66%); suivent celles du systeme digestif (13,33%), puis du systéme
nerveux central. Les syndromes polymalformatrifs représentaient 9,33% des
cas.

Malformations congéenitales diverses et environnement

*MONTELEONE et CASTILLA (40 ) en 1994 au Brésil, étudiant Iimplication de la
pollution atmosphérique dorigine industrielle sur la survenue de
'anencéphalie examinent cle facon prospective 10.000 nouveau-nés dans 3
maternités de Cubatao. Le seul taux de malformation plus élevé gu'attendu
fut celui de la polydactylie, ceci di a la forte concentration des noirs dans
cette localité.

*FURMAN et al (23) en 1983 comparent 3 groupes d'enfants : les enfants de
128 femmes diabétiques insulino-dépendantes prises en charge avant la
grossesse a ceux de 292 diabétiques insulino-dépendantes prises en charge
en cours de grossesse et ceux de 420 patientes non diabétiques enceintes. La
fréquence de malformations dans la premiere population est de 0,8%; dans
la deuxieme de 7,5% et dans la derniere de 1,4%. lls conclueni que le risque
de teratogenicité du_diabete peut éfre réduit a une prise en charge
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precoce.

*J.E. EMBREE et al (17) comparent en 1989 a Nairobi les enfants de 85 meéres
VIH+ et de 98 meres VIH-. lls ne trouvent pas une différence d'incidence des
malformations.

*MACQUART MOULIN G. et al (34) entre 1987 et 1989 étudient la sensibilité de
léchographie obstétricale dans le diagnostic anténatal des ariomalies
foetales majeures. lls frouvent une sensibilité de 75%. Les périodes jugees
propices pour cet examen se situent entre 20 a 22 et 30 a 32 semaines de
grossesse. Cette sensibilité rapportée par ROSENDAHL et al {34) en 1989 est de
58,1%.

Chirurgie des malformations congenitales

*DE COURTIVRON B. et al (11) en 1995 & Tours élaborent un calendrier de prise
en charge des malformations du membre supérieur. lls remarquent que pour
la majorité des anomalies mineures, la date n'a pas d'importance autre que
psychologique. Les maiformations majeures nécessitent souvent plusieurs
temps opératoires.

*OGINOT et al (58) en 1994 au Japon publient les resultats de 113
polydactylies reséquées par-des méthodes chirurgicales diverses. Les résultats
ont éte junss satisfaisants dans 88,49% de cas.

MASSE P. (35) s'est intéressé au traitement orthopédique des malformations
des membres. |l pense que lappareillage des grandes malformations des
membres peut permetire a I'enfant de suivre une progression aussi normale
que possible pour son age.

*DE MEY A. et al{13) rapportent 900 fentes labicles et/ou palatines opérées
de 1958 a 1992 a IHépitul Universitaire de Brugmanin. La levre était fermée a 6
mois et le palais a 18 mois. Des 1982, les auteurs analysent deux groupes de
50 et 49 enfants dgés de 5 ans et respectivement opérés par la premiere
méthode et une deuxiéeme consistant en la véloplastie a 3 mois et la
polatoplastie ou cheiloplastie & é mois. lls notent une amélioration
significative des résultats sur la croissance normale du maxillaire et sur la
phonation dans le deuxieme groupe. Toutefois, ils remarquent que les
résultats auditifs sont insuffisants quelle que soit la technique utilisee.
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*ALLOUCH G. (2] en 19¥3 pense qu'on devrait opérer le testicule cryptorchide
de plus en plus 16t (moins de 2 ans) pour éviter la survenue de deux
complications majeures & savoir la dégénérescence et la stérilité. Toutefois il
note aue le testicule qu'on pett partiellement abaisser jusqu'au pubis est a
priori sortable du canral inguinal et peut donc bénéficier du traitement
medical (gonadotrophines).

*PELLERIN D. (47) pense que le chirurgien pédiatrique devrait souvent étre
modeste dans sa capacité a restaurer les organes génitaux externes lorsgu'ils
sont le siege de certaines malformations isolées (epispadias, extrophie
vesicale...})

*COULYBALY B. et al (10) font part de leur expérience sur les valves de l'uretre
postérieur chez le nouveau-né. Les exploraticns radiologiques et
endoscopigues leur ont permis de diagnostiquer 60 cas. 58 cas ont été traités.
La voie endoscopique a été la plus utilisée (77,35% de cas) et a procuré le
meilleurs résultats. 65,2% des résultats ont été jugés bons et 30,1% jugés
moyens.
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V. Métihodolo o Le

IV - A Cadre, type et période d'étude
IV - A-1 Le cadre d'étude

L'étude a eu pour cadre les services de gynécologie-obstétriquée, de
pédiatrie et les archives médicales de I'Hopital Général de Yaoundé.

L'Hopital Général de Yaoundé (HGY) est l'un des deux hdpitaux de
réféerence du Cameroun. Il est doté d'une infrastructure moderne et d'un
personnel hautement qualifié. Le co0t des prestations dans cet hépital
montre qu'il est généralement fréquenté par des patients remplissant les
exigences financieres de leur prise en charge médicale.

1.a. Service de gynécologie-obstétrique

Ce service comprend: une unité de consultation externe et une unité
d'hospitalisation de 56 lits; un bloc obstétrical moderne comportant deux
salles de travail dotées d'appareils de monitorage des.contractions utérines
et du rythme du coeur foetal;, deux salles d'accouchement, une salle
d'opération et une saile avec table de réanimation néonatale.

Les nouveau-nés normaux accouchés par voie basse séjournent au
minimum pendant deux jours a la maternité et sont examinés
systématiquement par un pédiatre avant la sortie.

les nouveau-nés accoucheés par césarienne, les nouvedau-nes
prématurés et les nouveau-nés pathologiques sont fransférés dans le service
de pédiatrie ou ils sont médicalement pris en charge.

1.b. Service de péediatrie

Il comprend: une unité de consultation externe, une unite
d'hospitalisation de néonatalogie et de pédiatrie générale de 36 lits.

Ce service est dirigé par un pédiatre assisté par deux autres pédiatres
et un médecin généraliste.

Les carnets de santé des nouveau-nés sont systématiquement envoyes
dans le service de pédiatrie tous les matins des jours ouvrables pour f'examen
du pédiatre. "
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1-c. Les archives médicales

Les archives médiccles sont logées dans une gronds salle oU les
dossiers médicaux sont classés dans des rayannages par ordre alphabétique.

Toutes les femmes qui consultent ou accouchent a I'hopital possedent
un dossier médical aux archives. | en est de méme pour tous les enfants
ayant bénéficié d'une consultation externe ou ayant séjourné a I'HGY:

IV - A-2 Le type d'étude
Il s'agit d'une étude clinique, descriptive, comportant une partie
rétrospective et une partie prospective:
IV - A-3 La période d'élude
La partie retrospective de ncire étude couvre la période aliant du 1er
Juin 1992 au 31 Mai 1995 soit 36 mois.

La partie prospective concerne la période du ler Juin 1995 au 31 Aot
1996, soit 15 mois

IV-B Nos patients

Nos patients sont des nouveau-nés porteurs d'une ou de plusieurs
malformation(s) congénitale(s).

a) Les critéres d'inclusion

Est inclus, fout nouveau-né vivant, né a terme ou prématuré a Ia
maternité de [I'HGY, et présentant une ou plusieurs anomalie(s)
morphologique(s) au cours de I'examen physique a la naissance ou lors des
consultations systématiques a 6 semaines, 4 mois,  mois et 12 mois d'age.

b) Les criteres d'exclusion

Sont exclus:

=les mort-nés;

les nouveau-nés provenant d'une autre formation hospitaliere que
'HGY.

W-C Le matériel utiiisé

Pour atteindre nos objectifs, nous avons utilisé le matériel suivant:
=un stéthoscope;
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=>un otoscope a piles;

=un thermometre a mercure;

=>un mefre ruban gradué de 0 a 150 centimétre;

=une lampe-torche a pile;

= des abaisse-langue en bois;

=>des crayons a bille;

=un pese-bebeé de marque SECA étalonné de 0 a 16 kilogrammes;
> une toise pour bebés et nourrissons graduée de 0 a 100 centimetre;
=une table d'examen;

=les regisires et dossiers des zatients;

=un echocardiographe couplé au Déppler conventionnel (Doppler
pulsé et Déppler continu);

=>une cadlculatrice scientifique de marque SHARP;

=un ordinateur avec les logiciels SPSS 6.0, EXCEL 5.0, etEP! INFO 5.0 ;
=la fiche technique (voir annexe).

[V-D Recrutement et suivi des patients

IV -D-1 L'Ethiqgue médicale

Nous avons demandé I'autorisation des parents d'enfants malades pour
leur participation & nofre étude. La confidentialité quant & lidentité des
patients a été respectée. De plus, le consentement des parents était requis
au préalable avant tout acte (nécropsie, photographie de lenfant
malformea...)

Les parents bénéficiaient d'un entretien avec le pédiatre (prise en
charge psychologique) avant et/ou apres I'annonce de 'anomalie de leur
enfant.

IV -D-2 Le recrutement des patients

*Pour la partie refraspective, nous procédions par:
o une consultation du registre des naissances de la maternité. Dans ce
registre est réservée une colonne pour mentionner les malformations;
a une collecte des renseignements dans les reqistres des hespitalisations
et das consultations externes;
o une étude des dossiers pédiatiques ainsi gue ceux des parturienfes
dans les services concerneés.
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La fiche technique concue pour la présente ¢tude était diment
remplie pour toute malformation diagnostiquée.

*Pour la partie prospective:

Apres un examen sommaire par les infirmiers occoucheurs a la salle
d'accoucheirient, tout nouveau-né était systématiquement examiné par un
étudiant de ée année de médecine. L'examen était toujours supervisé par un
peédiaire. Cet examan comprenait pour tous les nouveau-nés vivants les

étapes suivantes:
1)L'inspection globale, appréciant:

= la posture du nouveau-né;

= l'activité spontanée;

=['aspect et la coloration de la peau;

= ['état respiratoire;

=l'existence de toute onomalie grossiere visible.

2)'examen topographique minutieux et rigoureux, axé sur:
*Téte et cou:
=[inspection des cheveux et du cuir chevelu;
=la palpation des fontanelles;
=linspection du nez, des yeux, des oreilles, et de la bouche;
=['examen de la cavité buccale d I'abaisse-langue et ala forche;
=l'examen otoscopique;
=linspection et la palpation du cou.
*Thorax:
= |'appréciation de la symétrie du thorax, de l'ampliation thoracique, du
rvthme et de la fréquence respiratoires;
= l'auscultation des poumons;
= [appréciation de la fréquence et du rythme cardiaques.
< lauscultation minutieuse du coeur dans toute la région précordiale et
dans le dos; '

*Abdomen:

= [inspection appréciant la symétrie, recherchant une voussure ou tfout
défect de la paroi;

= |a palpation a la recherche des masses;

= lexamen de l'ombilic pour éliminer une anomalie de cette zone.

~
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*Périnéa:

= linspection des organes génitaux externes et la palpation chez le garcon
des testicules dans les bourses;

= [inspection de la région anale.

*Membres:
= linspection et la comparaison a la recherche des déformations, des
anomalies de structure;

congénitale de la hanche.

*Linspection el le palpation du rachis.

3) L'examen neurologique
Il appréciait:

-le tonus passif;

-le tonus actif;

~les réflexes archaiques

4) Les mesures anthropomeétriaues
*Taille, périmetres cranien, thoracique, brachial;
*Poids.
Au décours de cet examen physique, les meéeres dont les enfants étaient
porteurs de malformations subissaient une anamnese qui recherchait:
. [l'age, la tribu et la profession des parents;
. les antécédents familiaux généraux, médicaux et surtout l'existence de
malformations.
. les antécédents obstélicaux de la mere: grossesses, avortements, mort-
nés, enfants decédés (causes de déces);
. les antécédents de la derniere grossesse: consultations prénatales,
examens paraclinigues, medicaments, maladies.

Certaines données sur les antécédents médicaux des méres étaient
recueillies & partir des dossiers médicaux et ceux concernant le déroulement
de laccouchement ainsi que le poids de naissance du nouveau-ne et le
score d'Apgar a partir du registre des accouchements.

Tous ces renseignements étaient portés sur la fiche technique congue
pour 'étude. (Voir Annaxe)

les  paramétres concernant les  enfants normaoux  étaient
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essentiellement recueillis a partir du registre d'accouchement du bloc
obstétrical.

Des exarnens complémentaires étaient effectués chez certains enfants
malformés pour confirmer ou préciser les rriuiformations suspectées. C'est le
cas de l'échocardiographie Doppler qui était réalisée chez tout patient
présentant un souffle a l'auscultation du coeur. D'autres examens étaient
effectueés chez les meres pour la recherche d'une éventuelle étiologie
(sérologie rubéole, toxoplasmose, ...)

L'examen échocardiographique

Il était réalisé par les cardiologues. Devant les diagnostics incertains, le
patient était réévalué en équipe et au besoin @ une autre séance
programmeée.

L'exploration cardiaque commencait par lincidence parasternale
gauche. Suivaient systématiquement les incidences apicale, suprasternale et
sous-costale. Ces incidences permettaient d'apprécier les cavités, les parois
carciagues, et les gros vaisseaux de la base du coeur.

Le Déppler pulsé était enregistré gréice a une sonde de 3,5 mégahertz,
les images bidimentfionnelles permettant de mieux positionner le faisceau
d'ultrasons. Cette technique permettait de rechercher les flux pathologigues,
de localiser et de déterminer leur vélocité. Pour la quantification du flux
sanguin, le Doppler continu était réalisé.

A la fin de lexamen, la recherche des séquences impcriantes
enregisirées sur magnétoscope ou imprimées permettait d'établir le compte
rendu.

IV -D-3 Le suivi des patients

A la sortie de la maternité, les nouveau-nés étaient systématiquement
revus par un pédiatre a la consultation externe programmée a 6 semaines, 4
mois, 9 mois et 12 mois d'adge chronologique. Apres leur consentement, nous
insistions particulierement aupres des parents de nos patients sur le bien-
fondé de ces consultations. Les sujets porteurs d'une affection particuliere
bénsiicicient d'un suivi plus régulier programmé selon la pathologie en
cause. Les patients porteurs de malformations cardiaques subissaient un
examen échecardiographique de controle tous les 3 mois.

Le chirurgien pédiatrigue passait réqulierement dans le service de
rédiatrie pour la prise en charge des cas chirurgicaux.
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Nous n‘avons retenu pour le present travail que les données du suivi sur
une periode minimale de 4mois apres le diagnostic de la malformation

IV-E Méthodes statistiques

IV-E-1 La population de nouveau-nés etudiee

La taille de la population dont nous avons besoin pour notre étude

(population projetée) est calculée par la formule de LORENTZ:
_Z.Pg

n

= taille de la population

= Constante. Z=1,96 pour a= 5%

= Erreur d'échantillonnage

= Incidence de l'affection étudiée. Nous avons pris p=3,04% (45)
= 1-P

= Erreur absolue pour un certain seuil de confiance

=8 'm g NS

Nous frouvons n=1133.
Cette population a été majorée pour avoir davantage de patients a

suivre.

IV -E-2 Analyse des données

Nos donnees ont ete traitées sur ordinateur avec les logiciels Epi-info5.0,
SPSS 6.0, et Excel 5.0.

L'analyse de nos résultats a été effectuée par les méethodes de
statistique descriptive.

Pour toutes nos comparaisons, nous avons considere le seuil de
signification statistique p=0,05. Dans le texte, on ecrit p>0,05 si la différence
n'est pas statistiquement significative, et p<0,05 si elle 'est.

Comparaison des frequences: Elle a été realisee par le test du Khi?

Comparaison de deux moyennes: Elle a été effectuee par le test de
Student

Comparaison de 2 pourcentages

Nous avons utilise la méthode statistique qui suit:
Soient pl et p2 deux pourcentages données
N1 et N2 les effectifs y afferant
SE l'erreur standard
DNS la deviation normale standard
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R(100-7) P, (100-7,)
1 ]VZ

SE.(E—@>=.\/

Si DNS>1,96, - p<0,05 : la difference est statistiquement significative
Si DNS<1,96, = p>0,05 : la différence n'est pas statistiquement significative

vV -F Difficuités rencontrées

Nous aurions aimé pour compléter nofre fravail poser cerfains actes,
mais cela n'a pas £ié possible. Ainsi:
*Sur le plan du diagnostic positif:
> les nécropsies n'ont pas été systématiques chez tous les patients
malformés décédés et chez les mori-nés;
=2 les examens paracliniques n'ont pas été systématiqguement
effactués chez les enfants malformés et leurs meres.

*Sur le plan étiologique: 'absence de caryotype chez nos patients suspects
d'aberrations chromosomiques nous a empéché de poscr avec certifude le
diagnostic sur les bases genétiques.

*Sur le plan du suivi: nous n‘avons pas revu tous nos pdtients comme nous le
souhaiterions.
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Resultats

V.

)|
|

Résultats

V -A. L'évolution giohale des grossesses pendant la période

o

d'étude et l'incidence

V -A-1. L'évolution globale des grossesses

c¢es malformations congénitales

Pendant la période de notre étude, nous avons enregistre 1593
naissanceas réparties comme suit:

*1568 nouveau-nés vivants, soit 98,43%

*25 nouveau-nés mort-nés, soit 1,57%

Au cours de la méme période nous avons enregistré 52 avortements,
soit 3,16% de toutes les grossesses.

Le tableau | illustre la répartition des naissances selon le terme de la

grossesse et le tableau Il la répartition des nouveau-nés selon le sexe.

Tableau |: Répartition des naoissances selon I'age gestationnel (AG)

i Terme de grossesse Nouveau- | Nouveau-nés Toicllpor Proportion
en semaines révolues | nés vivants mort-nés terme par tcime
24-27 13 0 13 0.82%
28-34 145 16 161 10,11%
37-42 1361 7 13686 85.87%
>42 49 2 51 3,20%
Total 1568 25 1593 1007%

On note 85,87% de naissances a terme,

prématurés et 3,20% de naissances post-terme.

10,93% d'accouchements
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Résultats

V -A-2. L'incidence des malformations congénitales

Nous avons examiné au cours de notfre étude 1568 nouveau-nés

Tableau Il: Répartition des nouveau-nés vivants et des mort-nés selon le sexe.

nouveau-ne.

Sexe Nouveau-nés vivants Nouvecu—lnés mort- Total |
nés
—;crgo ns 793 12 805
Filles 774 13 787
Sex-rcitio 1.02 0,92 1,02
Nous avons noté labsence dorganes génitaux

vivants. 94 d'enfre eux étaient porteurs de malformations, soit une incidence
globale de 6%

externes chez un
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Résultats

V -B. Les caractéristioues des meéres et des nouveau-nés

étudiés

V -B-1. Le profil des meres

V -B-1-1. L'age maternel (Tableau I!!)

Tableau lll: Répartition des meres par franche.d'age et proportion des méres d'=nfants

maiformas.
Age Total Meres de
maternel en nouveau- Meéres de nouveau-nés
années nés malformeés
révelues Normaux
Nombre Proportion
<15 0 0 0 0% 2
15-19 al 20 1 4,76%
20-24 204 201 3 1,47%
25-29 413 382 31 7.50%
30-34 538 502 36 6,69%
35-39 303 285 18 5,74%
>40) 64 52 5 581%
Total 1543 1449 94

La plus jeune mere avait 17 ans et la plus dgée 48 ans. L'dge moyen
était de 30,42+5,32 ans dans la population des meres d'enfants normaux. i
était de 30,85+4,33 ans chez les meres de nouveau-nés porteurs de
malformations. La différence n'est pas significative (p= 0,44).

On note moins de malformations dans Ia proaéniture des femrnes
agées de 20 a 25 ans. La différence est statistiquement significalive avec les
aufres groupes d'age (X*=11,45; ddl = 5; p = (,043)




Résultats

Nombre de méras

600 { |

565 b 538

400

80e 1 303

200 +
| 204

100

L y 64 /
721 ;7- 5 % 7 - s gor
0 _;/_/Z_- { e

T =

16419 20424 25229 30434 364a39 S,  aDSEmEtss
en anneas

révolues

Figl: Répartition globale des méres par tranches d'age.
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Recultats

V -B-1-2. La parité maternelle (Tableau V)

Tableau V: Répartition des meéres selon leur parité et proportion des meéres d'enfants
malformés.

) ’ ; Meres de nouveau-nés malformés
Parité Totatl Meres de nouveau-nés
normaux
Nombre Proportion
1 390 3465 25 6,41%
2 303 284 19 6.27%
3 B21 303 18 561%
4 256 2490 16 6,25%
5 138 131 7 5.07%
>5 135 126 L 0 6,66%
Total 1543 1449 94

On ne note pas de différence significalive de survenue des
malformations selon les parités maternelles (x*=0,88; ddl = 5; p = 0,¥7)
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V -B-1-3. Les anlécédents d'averternents (Tableau V)

Tableau V: Répartition des méres seion les antécédents d'avortemenls ¢t pucportions
des meres d'enfants malformés

MNonibre Total des meires | Méres de nouvedu-ngs Meres de nouvedu-nads
malformés J

~'avortemi=znis normax '
Momibre Proporiion

0 743 697 46 6,19%

] 357 333 24 6,72%

2 294 279 1 5.10%

3 81 76 5 6.17%

>4 48 64 4 5,86%

Total 1543 1449 G4

Dans la populafion des meres d'enfants normaux, 752 meéres sur 1449
avaient déja fait au moins un avortement, scit 51,37%. 48 meres de nouveau-
nés malformas sur 94 cvaient déia fait un avortement. Soit 51.06%. La
difference n'est pas stafistiquement significative.

Cn ne note pas de différence dincidence de malformation suivant ies
€

antécédents maternels d'avortements (x2 = 2,3; ddl = 4; p = 0,48)
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V-B-1-4, Origine par Provinces g&ographiques des
meres d'enfants malformées

*Cenftre + Sud - CamMErouN ......c..eamiesenrmmsenns 35 (37,23%)
ST U SO N R W 13 13,83%)
*Nord-Ouest + Sud-Ouest ........ccmmmiimmerienrinans 9 (2.57%)
e ol [ AR S PN R R ORI e 3 (3,20%)
*Autres (Togoid; ZOFEr T )t paissas s sunnsas 2 (2,13%).

V-B-2. Le profil des nouveau-nés
V -B-2-1 L'Gige gestationnel

Tableau VI:Répariition de nouveadu-nés scion les termes de grosswsse et proportici des
nouveau-nésmalformés par terme de grossesse

- y Mouveau-nes
e Total des | :
Terrne de grossesse en _ ; 2 matfornas
nouveau- Nouveau-nss F
semaines revolues nes NOrMauUX , 3 - :
Nombre | Propordion
24-2/ 13 I3 0 C%
B35 145 142 3 2:07%
37-42 1341 1273 88 6,46%
>42 49 44 3 6.12%
Total 1568 1474 94

La durée de gestation la plus courte ayant abouti & 'accouchement
d'un nouveau-né vivant était de 25 semaines. Le terme de la grossesse le plus
long était de 47 semaines.

Le terme moyen de grossesse etfait de 38,58 + 2,4 semaines chez les
nouveau-nés normaux. Il était de 39,04 + 1,8 semainas chez les nouveau-nés
malformés. La différence n'est pas significative (p=0,07).

On ne note pas de diférence significalive de survenue des
malformations suivant le terme (x*=5,21; dal = 3; p= 0,15},




Resuliats

V-B-2-Z | & score d'Apgar a la naissance (Tableau Vil)

Tableau VII: Répartition gloizdle des nouveau-nés selon le score d'Apgor a la naissance

Score Nouveau-nés normaux Nouveau-nés malformeés P
d'Apgar
Nombre Propaition Naoinbre Propaortion
§ <3 67 4,5% 3 “_;,2% p>0;05‘
4-6 124 8.4% 11 11.7% 0,05
=7 1283 87.i% 80 85, 1% p>0,05
Total 1474 100% 94 100%

On ne note pas de difféerence significative de score d'Apgar entre les
nouveau-nés normaux et les nouveaux-nés malformeés (p>0,05)

V -B-2-3 Le sexe (Tableau Vi)

Tableau Vil: Répartition «iss nouveau-nés normauvx et

des nouveau-nés
malformés selon le sexe.

Sesc Total ge nouveau- Nouveau-nas MNouy-au-nés &
nés NOrMmaux mciformes
Gargons 793 742 51
Filles 774 732 42
Sex-Ratio 1,02 1.01 1,21

Le sex-ratio des nouveau-nés malformés est de 1,21. ! est d= 1,01 chez
s nouveau-nés normaux. La difference n'est pus significative {p>0,05)

ous avons noté labsence dorgainss génitaux externss chez un
nouveau-né maiformé.
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Résultats

V-B-2-4. Le poids de naissance

Tableau IX: Répartition globale des nouveau-nés selon le poids de naissance (PN) et ie
groupe d'appaitenance.

PN louveau-nés normaux NMouveau-nés malformés P 5

(grammes) Nombre Proportio}\ Nombre Pror orfion

< 1000 12 0.8% 0 0% -p>0,05
1000-1499 18 1,2% 1 11% . >0,05
1500-1999 18 1,2% ] 11% £>0,07
2000-2499 88 59% é 5.4% £>0,05
2500-2999 366 24,9% 25 26,5% p>0.C5
3000-3499 568 38.6% 37 39.3% p>0.05
3500-3999 341 23.7% 20 21,3% p>0,05

>4000 63 4,3% 4 4,2% p,‘»O,OSJ

Total 1474 100% 94 100% .

Le poids moyen était de 3130 + 579 grammes chez les nouveau-nés
normaux. Il était de 3081 + 547grammes chez les nouveau-nés maiformés. La
différence n'est pas significative (p = 0,43)

On ne note pas de différence significative par franches de poids enfre
les nouveau-nés normaux et les nouveau-nés maiformés (p>0,05)

N
{
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Résuitats

”

V -.C. Les malrormatiociis diznostiguées

V -. C. 1. Répartifion des nouveau-nés par nombre de malformanons

Comme nous l'avons déja relevé pius haut, 'examen clinique des 1568

nouveau-nés vivanfs a permis de retenir 94 nouveau-nés porteurs de
malformations diverses dont 118 ont été individualisées.
Dans le tableau X est indiquée la répartition de nouveau-nés par

nornbre de malformations diagnostiquées.

il resort que 88,30% de nouveau-nés sont porteurs de malformation

nique, 11,70% ont plusieurs malformations

Tabisau X: Répartition des nouveau-nés malformés suivant le nembre de nalformations
individualisées par nouveau-né

Nombre de
malformations

Nombr= de
NouUvVeQu-neés

Proportion

]

2

3
>3

88,30%
5,32%
2.12%
4,26%

Total

~O (0¢]
=N G

("
Tuu% i

Preportion (%

P

90 7
80 17
70
60 -
50 7
40 7
30
201
10 1

o

Fig2:

8]

par nouveau-rié.

3 >3
Nombre de malformarion®
par nouveu-né

Répartition des nouveau-nés selon le nombre de malformatuions
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Reésultats

Proportion
3047 b il
T /____/ﬁ_v A N r=tun. W WAL Y S R
i S AN
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26,27
2047 T )
el / : /—__—' e e O S =l
i)l l17,w'n; e
15-
| 18,10% TP
i ’ ] I/ T
10 16,17%
A |
N 2,64 ~
— —l s ‘f_.—_. e
() T T T y iy
; £ 3 . ’ > Siege
Meimbres Téte et Appareil Appareil Appareil Systéme i
‘ : i - ; anatomigue
! cou digestif cardio- urc-genital nerveux
vasculaire
Fig3: Regroupement des malformaiions selon le siege

anatomique.

V -.C-3. Les syndiomes malformatifs rencontrés

Les malformations multiples diagnostiquées chez certains nouveau-nés
pouvaient s'infegrer dans un syndrome connu. Dans d'autres cas par contre, il
ne nous a pas été possible d'individualiser un syndrome précis.

V.C.3-1. Les syndromes connus

*Le syndrome de DOWN:
*Le syndrome de POTTER:

1 cas
1 cas

*Le syndrome d'HALLERMAN-STREIFF: 1 cas
*Le syndrome d'OPITZ:
Le détail de certains syndromes est présenté dans le chapitre consacré

| Relal:

a la présentation de quelques observations (voir annexes).
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Resultats

V -.C.3-2. Les associations de mualformations rie realisant
pas un syndrome connu et décrit

Ces associations sont récapitulées dans le tableau Xll. Elles étaient au
nombre de /.

Tableau Xil: Association de maiformations ne réalisant pas un syndrome connu
et décrit.
Malformations associées Nombre
microphtallmie
CAV
gros reins
cou court 1

omphalocéle
clinodaciylie
Clv

Stériose pulmonaire ]
Hernie ombilicale
poiydactylie

cormmunication inter-auriculaire 1
sténose supravalvulaire pulmonaire

CIA+CIV 1 .
Fente labio-palatine ]
Cryptorchidie

hernie ombilicale 1
phymosis

Anencéphalie ]
Oreille mal ourlée

Total 7/

Page 53_




Résultais

V -.D. Les caractéristiques anatomigues des malformations
cardio-vasculaires diagnostiquees

le diaanostic de présomption des cardiopathies congénitales était
posé cliniguement. Une échographie cardiaque perrnettait d'en déterminer
le type anatomigue.

Nous avons diagnostiqué 18 malformations cardiaques congénitales
coligées chez 14 nouveau-nés. Ces malformations cardiaques sont
regroupées dans le tapleau Xlll. 55,56% d'entre elles sont représentées par
des CiV.

Tableau Xlll: Types et caractéristiques anatomiques des malformations cardiaques
diagnostiquées

Type de Caractéristique Nomibre Total
malformation ciuiomique
Clv 7
périmembraneuse
CIv | CIV trabéculaire 1 10
non caractérisée o
CIA CIA ostium ) 3
secundum
CA - 2 2 |
CAV 1 1
Malformation Sténose
valvulaire supravalvulaire ) 2
pulmonnaire
Total 5|

Quatre nouveadu-nés présentaient des associations de malforri.iions
cardiagues ne constituant pas a elles seules un syndrome défini. Il s'agissait
cle:

- CIA ostium secundum + CIV périmembraneuse: 2 cas*;

- CIA + Sténose supravalvulaire pulmonnaire: 1 cas
- CIV+ Sténose supravalvulaire pulmonnaire: 1 cas

*L'une des associations était accompagnée d'un syndrome de DOWN
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Résultats

V-E. Le devenir de nos patients

V-i-1. L'évolution globale

e R e e

e ——

e
/,/ \\
73.40% D,
Patieits revus
et non déceédés — = A O
é - f‘::-—_\__ﬁd __;8'51 % _:_)
il e - Patients décédis
| 18,09% S e L T el I
\.\ j "] Patients padus de vie A | )
\\ e 15
S | ey =)
"
."/
= L =L i Sl e e

Fig 4: Evolution globale des 94 patients porteurs de malformations
Il ressort que:
o 77 patients (61,91%) ont été suivis:
* 69 patients (73,40%) ont survécu;
* 8 patients (8,51%) sont décédés
0 17 patients (18,09%) ont éié perdus de vue apres la sortie de Ia
rmafernité

Sur le plan thérapeutique:
0 41 patients {43,62%) ont bénéficié d'un geste chirurgical;
o 53 de rios patients (56,38%) n'ont pas été opérés.

n
UV ]
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Résultats

V-E-2. Les palients opérés

Tableau XIV: Type de malformations et davenir au cours de la premiere année
de suivi des patients opérés.
Tvpe de malformation Evolution des patients
nombre
Frein de langue (16) . Satisfaisante: 16 (39,02%)
. Satisfaisante: 9 (21,95%)
Polydaclylie (16) ’ Petite masse résiduelle: 3(7,32%)
. Patients perdus de vue: 4(9,767%j

Phimaosis serré (3)

Bonne: 3(7,32%)

Fente labio-palatine /1)

Bonne: 1(2,44%)

Membrane rectale (1)

Suites opératoires simples: 1(2,44%

Hernie ombilicale (1)

Satisfaisante: 1(2,44%)

Hernie de la ligne blanche (1)

Bonne: 1(2,44%)

Atrésie des choanes (1)

Satisfaisante: 1(2,44%)

Masse charnue du 5e doigt (1)

Suites opératoires simples: 1(2,44%)

Total (41)

. Satisfaisante: 34 (82,92%)
" Sequelles: 3(7,32%)
, Patients perdus de vue: 4(9,76%)

Trente quatre patients opérés (82,92%) avaient des suites opératoires
favorables, trois (7,32%) ont présenté des séquelles et quatre (9,76%) ont &été
perdus de vue. Aucun patient opéré n'est décédé

Page 554



Résultats

V-E-3. Les patients non opérés

80,38%
24,53%

Patients vivants
revus

Patients perdus
de vue

15,09% .

Patients décedés

Fig5: Devenir global au cours de la période de suivi des 53 patients non opérés.

On note que :

Quarante patients au total (75,47%) ont eté suivis:
*32 (60,38%) ont survécu
*8 (15,09%) sont décédés

Treize patients (24,53%) ont éte perdus de vue
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Résultats

Nous présentons dans les tableaux XV, XVI et XVl le détail de 'évolution

de ces patients non opérés.

Tableau XV: Types de malformation et evolution au cours de la periode de suivi
des patients revus et non décedés.

Type de malformation et nombre Evolution'en vn an de suivi

Malformations cardio-vasculaires{10) *CIA ‘ Absence d'aggravation a 14 mois

I Y \ 3
***CIV |3 cas: absence dagaravation a 8mois,
(5] | 10mois et 22 mais
| \ 1 cas: fermeture spontanca a b mois

i | cas: insuffisance cardiaque & 10 mois

(|
PCA (2) ’ I cas absence d'aggravation a 13 mois
cas: fermeture spontanée a 2 mois
*SPSV | 2 cas: absence d'aggravation a 14 mois et
(2) 22 mois

Hernies ombilicales {12} | contention

3 cas: guerison apres bandage par ceinture de

3 cas: guérison spontanége a 3 mois et & mois
6 cas: persistance sans aggravation

Polydactylie (6) Persistance des doigts surnumeéraires sans Qéne

particuliére i

Testicules non descendus **(4) et 6 mois pour les 2 autres.

3 cas: descente dans les bourses & 4 mois pour 'un

| cas: testicule non descendu

Hydrocele (2] 2 cas: Résolution spontanee et compléte a 6 mois

Syndrome de Down (1) mois.

Fermeture spontanée de la CIV et de la CIA a 8

Retard psychomaoteur
Retard staturo-pondéral.

Syndrome de Hallerman-streiff (1) | Trouble de la vue a 3 mois

Chorioretinite a l'examen du fond oeil a 3 mois.
Guerison des troubles oculaires a 6 mois

Epicanthus (1) pas de changement I

Total (37)

SPSV= Sténose pulmonaire supra-valvulaire

* méme patient

*x l'un des patients avait une hernie ombilicale
lautre a été opéré de fente tabio-palatine

X 1 patient avait aussi une SPSV
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Resultats

Tableau XVI: Types de malformations et nombres de patients non opérés perdus
de vue morés la sorlfie de la maternita.,

Tvpe de malformation Nombre Proportion

»F-"_ol—ydoc’{ylie - 4 30,77% o
Hernie o bilicale 3 ' 23,08%
IV 2 15,39% .
Pieds bots talus 1 7.697%
Genou recurvatum bilatéral 1 7,69%

|

| Implantation anormale d'un orteil 1 7,69%
Creilles minuscules 1 7.69%
Total 13 100%

69,23% des patients perdus de vue présentaient une malformation mineure

Tobleau XVII: Types de malformations chez les patients décédés et agé de survenue

des déces.
Malformation Effectif Age du patient au moment du déces
7Cl"\/ ] 4 mais
CIVCIA 1 2 mois
Anencéphadlie 1 2 j.ours
Hydrocephalie 1 1jour 1/2
Omphalocéle 1 1 jour
Syndrome de POTTER 1 2 heures
Syndrome d'CMITZ 1 2 mois 1 semaine
Syndr polymailf non spécif 1 14 jours
Total 8 .

87,5% des patients décédés présentaient une malformation majeure

Age minimal des patients décédés: 2 heures
Age maximal: 4 mois
Age moyen: 33,2 jours

Notons qu'aucun de ces patients décédés n'avait suivi auparavant un
traifement spécifique.
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Discussion

V. Discussion

Le present travail avait pour but le dépistage des malformations
congénitales par l'examen clinique systématique des nouveau-nés a Ia
naissance. Il était également consacré au suivi des malformations
diagnostiquées sur une période de 1an.

1. Méthedologie

La méthodologie utilisée pour atteindre nos objectifs nous a semblé
appropriée a plusieurs égards :

o le choix de 'THGY comme cadre d'etude facilitait le recueil des données
de la partie rétrospactive de notre travail. Les registres el les dossiers
méedicaux sont disponibles et assez bien tenus.

a le séjour d'au moins 2 jours @ la maternité de IHGY, de tout nouveau-né
est de rigueur. L'étroite collaboration de la maternité avec le service de
- diatrie garantit 'examen clinigque systématique du nouveau-né effectué
par un pédiatre avant la sortie de 'hopital.

0 la programmation systématique des consultations pédiatriques apres la
sortie du nouveau-né a la maternité est de regle a I'HGY. Outre le suivi des
cas connus, il est possible de diagnostiquer des malformations passées
inapercues a la période néonatale.

0 NOUs Nous sommes intéressés pour notre étude uniquement aux nouveaux-
nés de I'HGY. Nous avons ainsi évité le bigis de la sélection des
maiformations congénitales reférées par d'autres formations hospitalieres.

2. Limites du travail

Notfre travail présente cependant quelques points faibles:
- Nous avons exclu le= mort-nés de notre étude
- Les examens complémentaires n'ont pas été systématiques chez tous les
patients
- 'autopsie a ét2 rendue difficile de réadlisation chez les patients décédes.
Ces limites contribuent probablement a une sous estimation de
lincidence des malformations dans la population étudiée.

~
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Discussion

3. Date du diagnostic de la maiformation

86,44% des cas de malformation ont été diagnostiqués en période néonatale
avant la sortie du nouveau-né de la maternité. 13,56% l'ont été aprés le
retour au domicile. Il s'‘agissait de 5 malformations cardiaques et de la
majorité des hernies ombilicales(dix en tout). Le diagnostic tardif de ces deux
types de malformation est lie a :

* Certaines formes de malformation:cardiaques qui ne sont pas facilement
diagnostiquées par un simple examen clinique a la période néonatale
précoce. Pour GUPTA(27), l'examen physidue a une sensibilité de 53% a la
naissance dans le diagnostic des cardiopathies congénitales. Cette sensibilité
d'apres le méme auteur passe a 70% dans la premiere année de vie. Dans
notre étude, le dicgnostic de présomption a été posé dans 66,67% de cas a
la ncissance. Ces difficultés de diagnostic sont atiourd'hui contournées par la
pratique de I'échocardiographie a la moindre suspicion diagnosiique.

* La hernie ombilicale de petite taille qui passe souvent inapercue avant la
chute du cordon.

4. L'incidence glohale des malformations congénitales

Chez les nouveau-nés vivants de notre série, elle est de 6%. Un certain
nombre de facteurs rendent difficile la comparaison de cette incidence
avec celle des autres séries-publiées a savoir;

o les malformations dites "mineures” sont exclues de ~ertaines études, par
exernple celles de MC INTOSH (37), MITTAL et al.(39);

o la taille des différents échantillons est tres variable. La série de STOLL et
al(55) concerne 121.760 naissances consécutives; AL-JAWAD (1) examine
22.090 nouveau-nés; HOLMES(28) étudie 1500 naissances et NOA NOATIMNA
(45) 1511. Notre série comporte 1568 ncuveau-nés examinés. Ce nombre
répond aux critére statistique de la 1aille de la population nécessaire pour
ce type d'étude;

o certains auteurs qui incluent les morts-né:ayant bénéficié d'une autopsie
systématique : on peut citer les séries de AL JAWAD et al(1); MITTAL et
al(39); STOLL C. et al (55);

o la période d'étude varie suivant les auteurs: STOLL C. et al effectuent une
étude étalée sur 10ans. GOUJARD et MAILLARD (25) travaillent sur une
période de 3ans. TAKOU(57), NOA NOATINA(45), et FOUDA(22) effectuent
leurs fravaux sur des périodes courtes, recnectivement en 1, 4, et Smaois.
Nofre étude couvre une période plus étendue (51mois}).
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Lincidence globale des malformations congénitales de notre étude se
rapproche de celle frouvée a Kampala par SIMPKISS et LOWE (52) soit 5,4%.
Elle est peu différente des 6,53% rapportés au Kenya par HOLMES{28).

Cerlains auteurs dans leur séries respectives relevent des incidences
plus faibles: GOUJARD et MAILLARD(25) rapportent 4,3% cau Togo en 1989;
NOA NOATINA(45) TAKOU(S57) et FOUDA(22) trouvent respectivement 3,04% en
1977, 1% en 1987 et 0,82% en 1992. L'une des insuffisances de ces trois
dernieres etudes est la meéthodologie utilisée pour le diagnostic des
malformations. Le sujet élcit examiné une seule fois a la naissance. Il est
démontré que les examens reptés ont permis dans de nambreuses séries de
diagnostiquer les malforrmations non décelées lors du premis: 2xamen. MC
KEON et RECORD(38) en Amérique en 1943 aprées le premier examen suivent
les enfants jusqu'a I'dge de 5ans: le taux de malformations passe de 1,73% &
la naissance a 2,31% a 5ans. Dans notre série, le suivi est de 4ans pour les cas
les plus anciens. Le taux de malformations esi passé de 4,97% a la naissance
a 6% au bout de 4ans.

D'autres auteurs rapportent des incidences plus fortes que celles de
notre série. Il s'agili de MCINTOSH(37) qui sighale une incidence cde 7% en
Ameérique; STOLL C. et al(55) qui trouvent une incidence de 12,67%,; MOULINO
et al. cités par STOLL trouvent 8% en 1982 & Tours. .

5. Les parametres maternels

- L'age maternel

Lincidence des malformations est de 1,77% dans la descendance des
fermmes Ggées de 15 a 25ans. Cette valeur est significativement plus basse
(p<0,05) que dans les aufres tranches d'dge. Ce fait n'est pas surprenant
4quand on observe la distribution des meres par franche d'dge. On constate
que la majcrité des femmes sont dans la franche d'dge de 25 et 35ans avec
un pic entre 30 et 35ans. La moyenne d'dge dans la population générale des
meres est de 30,44+-5,27ans. Cette difference dincidence entre les classes
d'age maternel serait donc plutot en rapport avec la composition de la
population considéree.

Far ailleurs, on ne note pas de relation lineaire enire 'adge maternel et
I~ survenue des maliormations dans notre série. MCINTOSH et ol(37) font le
méme constat. NOA NOATINA(45), SIMPKISS et LOWE(52) montrent dans leurs
études que lincidence des malformations tend a augmenter avec 'age
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materne! sans qu'il y ait une signification statistique.

Il est prouvé que limplication de I'dge maternel dans la genése des
malformations est mieux évaluée dans étude des types particuliers de
malformalions. Beaucoup d'études sur les maiformations incriminent I'dge
‘raiernel avancé comme focteur prédisposant. Mais force est de reconndgfire
que ce facteur nintervient pas dans toutes les maiformations. Ainsi, dans la
descendance des femmes de plus de 35ans, on enregistre Line incidence cu
syndrome de Down plus élevée que dans !la population générale(53). Il n'en
est pas de méme quant a la polydactylie. La mere du seul cas du Syndrome
de DOWN dans notre étude avait 19ans.

-parité maternelle (=rang de naissance)

L'ordre d= naissance dans nofre série n'a aucun effet sur lincidence
des malformations. NOA NOATINA(45) avait note le méme constat en 1977
ainsi que MCINTOSH(37) sur d=s enfants noirs.

MITTAL et al(3?) par cortre rapportent une prédomincnce des
malformations chez les 3e nés. MCINTOSH fait le méme constat chez les
enfants blancs.

- Antacédents d'avertement

Dans notre série, les antécédants maternels d'avortement n'avaient
aucune influence sur lg survenue des malformations. VARANGOT et al.(60)
notent que les meres d'enfants malformés ont eu auparavant plus souvent
d'avortements que les meres d'enfants normaux.

Il est connu que la majorité d'avortements spontanés ast due a des
anomalies chromosomigues du produil de conception. I'ne femme ayant fait
piusieurs  avortements, donc  probablement  plusieurs  anomalies
chromosomigues a thicriguement plus de chances de faire des
nalfoermations que dans la population générale. Or, dans notre
environnement, la plupart des avertements sont provoqués. Il est donc
important de discerner les différents types d'avortements dont sont sujettes les
meéres des nouveau-nés porteurs de malformations congénitales.

Dans notre série, sur les 48 méres qui avaient déja fait au moins un
avorternent, nous avons noté le type d'avortement chez 35 d'entre elles: 65%
de ces avortements étaient provoqués. Il est difficile d'extrapoler sur toute I~
population de méres. Une étude plus spécifique serait nécessaire pour

évaluer ce parcmetra.

~
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6. Les parameétres néonataux

- Age gestalionnel

L'incidence des malformations est de 1,9% chez les prématurés contre
6.39% chez les nouvedu-nés a terme at 6,12% chez les nouveau-nas post-
terme, La différence est statistiquement significative (p<0,05). NOA NCATINA
(45) par contre en 1977 'rrouve linverse: 5,26% chez les prématurés et 2,75%
ch~z les nouvedu-nas ¢ ferme. Le faible taux de malformations chez les
préematurés dans nolre sirie peul sexpliquer par le fait que nous avons
diagnostique peu de malfermations susceptibles d'induire un accouchement
premaiura. Bien au contraire, la moyenne d'dge gestationnel était
légarement plus élevée dans le groupe des malformes (39,04+-1,87 semaines)
par rapport & la population générale (38,61+-2,37 semaines).

- Le sexe

Lincidence des malformations est de 3,25% chez les garcons et 2,61%
chez les filies. La différence n'est pas statistiquement significative (p>0,05).
Cette observcﬁ;ion est similaire a celle rapportée por NCHAU et al(42), de
NOA NOATINA(45), de SENGEYI et al{50) et de FOUDA({22).

Par conftre, MC!NTOSH[37), Mittal(39), NGOUONI(44), relévent une nette
prédominance du sexe masculin.

- Le poids de naissance

Nous n'‘avons pas nhoté de différence de poids enire les patients
malformeés et les nouveau-nés norniaux. Ceci s'explique par le faii que
presque fous nos patients étaient nés a terme. De plus, les types de
malformations dicanosiiqquées n'avaient pas de rapport avec la croissance
foetale,

XHIEH-TT et al.(64) dans leur série notent que les enfants malformeds
présentent un fort taux de retard de croissance intra utérine par rapport a la
ponulation généraie. lis remarquent aussi que ces enfants sont issus des
meéres malnutries. La malnutrition est impliquée dans I'étiologie de certaines
malformations (62).

- Le score d'apgar

Nous n'avons pas noté de différence statistiquement significaiive de
score d'apgar entre Ta populution de nouveau-nés malformeés et celle de
nouvedu-nés normaux (p>705). En effet, en dehors de quelgues syndromes
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polymalformatifs séveres, il n'y avait pas dans notre série de malformation
prédisposant a une soufirance foetale digue. En plus les mort-nés étaient
exclus de notre ¢tude

-
{

7. Les types de m~iformations

-

Dans note seiie, Ies mdiormations des membres sont les plus
frequentes: elles représentent 27,12% de I'ensemble des maliormations. La
predominance de ce site anaton' e a déja été signaice en Afrique par
d'aulrzs auteurs: Holmes(28) rapporte 2C7% au Kenya, NOA NOATINA(45) et
FOUDA(22) signalent recpectivement 51% et 32% au Cameroun; FALL repporte
32% au Sénagalet MCINTOSH(3/) 42% en Amérigue.

La polydactylie occupe le premier rang d'atteinte dans notre serie. Elle
représen‘re 81,25% des anomalies des membres.

C'e=t aussi la maiformation la plus fréquente.en général. Elle représents
'2,03% de lensembie des malformations congénitales que nous avons
dépistées. Cette prédominance est relevée dans d'autres travaux: SIMPKIS et
LOWE(52) rapportent 26%; NOA INCATINA(45), signale 43,42%.

La polydactvlie. anomalie assez commune chez le sujet noir, cerdit rare
chez le blanc; MONTE!'EONE et a'/40) trouvent au Bresil 95% d'atrteinte des
ncirs conire 5% de blancs dans une série de 242 polydatylics

Dans notre série, I'atiainte Lorte dans 100% des cas sur le 5e doigt. !y a
dans 73,07% de coas des antécédants familiaux méme éloignés de
polydactylie

NOA NOATIMA trouve une prédominance féminine dans la
oolydactylie. Dans notre série, nous avons 61,54% de gargons contre 38,46%
de filles. La différence n'est pas statistiquement significative {p>0,05.

Les ankyloglossies serrées représentent 13,56% de toutes nos
maiformations, soit une incidence de 1,02%. Ce chiffre est tres supéricur a
celui fivuvé par FOUDA(22) en 1992 a Yaoundé, 0,03%. Cet auteur
dingnostique 3 freins de langue apres examen des 9052 nouveau-nés.
Lincidence trouvée par FOUDA ne semble pas refléter la fréquence réelle de
cette anomalie.

Les hernies ombilicales constituent lessentiel des malforimations
digestives (15 cas sur 20). Cette prédominance est aussi rclevie par
GUPTA(27) au Nigéria. Lincidence dans notre série est de 0,95%. Il s'agissait, a
lexception de 3 cos, des hernies avec collet inférieur & 2cm de diametre.

LUincidence des malformations cardiaques est de 0,89% dans notre
série. Ce chiffre est sionificativement supérieur a ceux rapportés par Simpkiss
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et LOWE(52), NOA NOATINA quiretrouvent respectivement 0,048% et 0,06%. |I
est proche des 0,6% observé par Moussa(41) a 'HCY et 0.75% rapportés par
TUBMAN(59) en 1991,

La forte incidence des cardiopathies congénitales observées dans
nofre serie peut avoir plusieurs justifications:

= l'échocardiographie pendant nofre étude était systématique devant
iout nouveau-né présentant le moindre signe faisant suspecter une
cardiopathie congénitale. Or la sensibilité de I'échographie est
largement supérieure a celle de 'examen physique dans le diagnostic
des maiformations cardiaques.

= la période d'observation de nos patients a été suffisammient longue.
ceci hous a permis de diagnostiquer les anomalies non décelées a la
maternité, ou les cas dont I'expression clinique était retardée.

La répartition des types anatomiques des malformations cardiaques
dans notre serie montre une prédominance des CIV (55,56%). FOTSING (Z1)
MQUSSA(41) et GUPTA(27) font le méme constat.

Nous avons refrouvé un seul cas d'anencéphdlie dans notfre :érie,
nombre qui ne nous permet pas de tirer de conclusion. ILOK!(30) trouve 0,12%
au Congo, en 1992, JOURNEL en 1984 et ELWOOD en 1970 cités par ILOKI
trouvent respectivement 0,056% en France et 0,4% en Irlande.

L'Gége des meres d'enfants anencéphales est retrouvée abaissé dans la
littérciture. La meére de notre sujet avait 19ans. |

Uil cas de fente labiopalatine a été diagnostiqué. L'incidence est de
0.063%. GUPTA(27), HOLMES(28), SIMPKISS et LOWE(52) rapportent
respectivement 0,94%, 0,33%, et 0,14%.

l'incidence des anomnalies uro-génitales dans notre série est de 0,70%.
A lexception d'un cas d'absence d'organes génitaux externes et d'une
masse rénale, toutes les malformetions génito-urinaires ont été observées
chez les gargcons. Cette prédominance du sexe masculin a déja été signalée
par NOA NOATINA, GUPTA(27).

L= testicule non palpé a une incidence de 0,25%. Ce chiffre est inférieur
a 0,8% rapporté par ALLOUCH(2).

8. Le devenir de nos patients

La plus couiie durée de suivi de nos patients est de 4 mois. La quasi-
totalité des patients ayant bénéficieé d'un suivi de moins de 6 mois, avait des
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anomalies mineures ne nécessitant pas une prise en charge ultérieure. La
derniere malformation majeure en date a été suivie pendant 4 mois. |l
s'agissait d'une PCA qui s'est refermée a deux mois d'age. La majorité de nos
patients a été suvivie pendant plus d'un an.

77 patients sur 94 ont été suivis, soit un taux de suivi de 81,91%.

17 patients (18,09%) ont éte perdus de vue apres la sortie de la
maternité. En dehors de 3 cas, ces patients présentaient tous des
malformations mineures. 2 patients ont été transférés en chirurgie-

orthopedique.
41 patients ont béenéficie d'un geste chirurgical. L'évolution a été jugée
satisfaisante dans 82,92% des cas. Il s'agissait pour la majorité, des

malformations de simple operabilité.

Les freins de langue étaient simplement sectionnés aux ciseaux a la
Maternité ou lors des consultations de routine.

16 polydactylies ont été resequées : 9 cas l'ont été chirurgicalement et
7 cas par simple ligature au fil. Nous avons note 3cas de sequelles sous forme
de bourgeon dur au point d'implantation du doigt surnumeéraire. Toutes ces
séquelles sont survenues chez les sujets dont les doigts surnumeéraires ont ete
ligaturés.

Les 53 patients non opérés ont eu une évolution variable :

0 des 40 patients qui ont été suivis, 32 ont survécu, et 8 sont décédes. A
I'exception d'un cas, on n'a pas noté d'aggravation chez les patients

survivants.

A part le syndrome d'Opitz, tous les patients décedés présentaient des
malformations majeures dont 3 étaient incompatibles avec la vie (soit 2
syndromes polymalformatifs et 1 anencéphale). Mc Intosh (37) dans son
étude constate que 70,6% des déces survenant dans la premiére année de

suivi des nouveau-nés sont dus aux malformations.

Concernant les malformations cardiaques, nous avons noté 'absence
d'aggravation chez é patients. Il y a eu résolution spontanée de la
cardiopathie chez 3 sujets. Une CIV a gros débit chez un patient s'est
compliquée d'insuffisance cardiaque. 3 patients sont décedés. L'un des
patients présentait un syndrome polmalformatif faisant évoquer un syndrome
de CGregg.

3 des 4 cas de testicules non palpés etaient déja dans les bourses au
bout de 6 mois. Un cas est resté non palpé jusqu'a I'age d'un an.

o 13 patients ont etée perdus de vue. Ces patients avaient
essentiellement des anomalies mineures. '
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V1. Conclusion et

<

recomnmandations

Conclusion

Sur une période de 51 mois, lexamen clinigue systématique de 1568
nouveau-nés effectué a 'HGY a revélé une incidence de malformations
congénitales de 6%.

Cette incidence est particulierement élevée par rapport & celles des 3
études camerounaises antérieures. Elle se rapproche par contre de celles de
plusieurs séries cccidentales réalisées dans de meilleures conditions
matarielles.

Dans nclre série, les membres constituent le siege anatomique de
prédilection des malformctions.

Les malformations cardiaques sont dominées par les CIV. Leur
di- ynostic clinigue nécessite souvent des examens physiques repétés et le
dic . nostic de certitude est posé a I'échocardiographie.

De toutes les mulformations congénitales diagnostiquées, les anomalies
mineures sont les plus rencontrées et leur pronostic & court et & long terme
est bon avec ou sans fraitement. Quant aux malformations majeures, le
traitement chirurgical est parfois nécessaire pour ccrriger la tare et leur
pronostic est plus somkbre.

Sans prétendre étre une étude de reférence sur les maiformations
congénitales au Cameroun, notre travail constitue un plaidoyer en faveur de
lintérét primordial de 'examen clinique systématique du nouveau-né dans le
dépistage des anomclies congénitales. Airsi. malgré |le contexte
économique défavoiuble, il rest~ possible de réaliser sur la question une
éétude a plus large é‘chelle que nous jugeons indispensable dans notre pays

alin de tirer une conclusion plus générale

Page 68



Conclusion et recommandations

FRecommancdations

Nous recommandons

1.° Le deépistage précoce des malformations congénitales, notamment par :
o lexamen cliniqgue des nouveau-nés dans les maternites des
grandes formations hospitalieres de nos villes et dans les centres
de PMI par des médecins kien entrainés.
0 la pratique si possible des autopsies sur les mort-nés et les
nouveau-nés malformeés décedés;

2.° La précision du diagnostic de certaines malformations congénitaies par:
o la pratique des examans morphologiques et des sérologies virales
chez ies nouveau-nés suspects, y compris leur mére si necessaire
o la création d'un laboratoire pour 'étude du caryotvpe

3.° La mise en place dans les grands centres hospitaliers, d'un régistre de
malformations correctement rempli;

4. La prise en charge médico-chirurgicale élective des malformations
agjeures, notarmment les cures chirurgicales précoces des cardiopathies
congénitales

5° L'élaboration d'un grand projet natfivial de recherche englobant le
dépistage et la prise en charge des malformations congénitales.




Ribliogr ophzc

i

N>

VI Bibliographie

AL-JAWAD, MAMAD, JAW, et al: A survey of serious congenital morphological
abnormalities in ABU-DHARBL.
Annals of tropical paediatrics 1988, 8: 76-79

ALLOUCH G.: Ectopie testiculaire de I'enfant: attitude pratique actuelle.
Le pediaire 1993, 29: 249-251

ANANG J., MOULD F., FAD H., et al: Congenital malformations in 2000 consecutive births.
Indian pediatrics 1988, 25: 845-851.

BENSOUSSAN P.: Le porteur de la mauvaise nouvelle: 'annonce du handicap & la
naissance.
Rev de Ped 1990,24: 239-248

BOWER C., FORBES R., SEWARD M., and STANLEY: Congenital malformations in aborigin=s
and non-aborigines in Western Australia, 1980-19837.
Med ) Aust 1989, 151: 245-248

CACHERA J., CUKIER J., LAVARDE G., et al: Pathologie chirurgicale
2€ ed Masson Paris 1975

CARTER: The inheritance of common congenital malformations.
Frog Med Genet 1965, 4:59

CHAUVIGNON F, J.M.R.: Le régistre de malformations de ia région Rhoéne-
Alpes/Auvergne. Ir.iérét et limites de la teratovigilance.

Onze années d'expérience (1976-1986).

J Gynecol Obstet Biol Reprod 1988, 17: 601-407

COTIEEL M., MANOUVRIER S., MAY J.P.: Diabéte et grossesse.
Encycl Med Chir (Paris}), obst 1986, 5042 C]O:l?_p

. COULIBALY B., DICK B., BANKOLE R., et al: Les valves de l'uretre posterieur chez le

nouveau-ng, le nourisson et I'enfant: a propos de 60 cas.
Journal d'urologie 1994, 100 (2): 87-91

i.DE COURTIVRON B., BONNARD C., GLORION B.: Les malformations congenitales du

membre supérieur. Calendrier de prise en charge.
Revue de Med de Tours 1957, 29 (9): 279-282

.DELLF OULLE F,, MARTINOT A., LECLERC F., et al: Devenir a long terme des hernies

diaphragmatiques congenitales.
Arch Fr Pediatr 19791, 48: 703-705.

~

Pace 70



Blb/l().gl o] riie

13. DEMEY A., LACOTIE B., MALEVELZ C., et al: Traitement des fentes labic-palatines: Résultats
a leng terme. }
Ann chir plast 1992, 37 (2): 174-1/8.

14. DRYDEN R.: Birth defects: fraditional explanations of causation recalled by medical and
ucntal students in papua New Guinea at the begining of their preclinical education.
Papua New Guinea Med. J. 1990, 33(3): 207-210.

15. DUHAMEL: Morphogenese pathologique: "Des monstruosités aux malformations”.
Masson ed Paris, 1966

16. DUPUIS C., REY C.: Evolution générale et complications des cardiopathies congénitales.
Encyci Med Chir Coeur - Vaisseaux Paris 1991 5001 C3: 11p

17. EMBREE J.E., MD., FRCPC., and al: Lack of correlation of maternal human
immunodeficiency virus infection with neonatal malformations.
The padiatric infectious disease journal 1989, 8(10): 700-704

19. FALL M., DIADHIOU F., KUAKWUVI N., et al: Malformations congénitales observées au
CHU de Dakar.
Bull Soc Med Afr Noire 1977, 22(4).: 427-432.

20. FERRIER P.E.: Précis de pédiatrie
3% &dition Doin éditeur Paris 1984

21. FOTSING R.: Diagnostic échocardiographique et devenir des enfants porteurs de
cardiopathies congenitales a I'hopital Général de Yaoundé.
Thése FMSB Yaoundeé 1994,

22. FOUDA F.X.: Malformations congenitales: étude prospective a propos de 75 cas
observés dans 3 maternités de Yaoundé (CH'!, CNPS, HCY).
Thése CUSS Yaoundé 1972.

23. FURMAN R., REIHER H., SEMLER K., and al: prevention of congenital malformations in
infants of insulin-clependant digbetic mothers.
Diabete care 1983, 6 (3): 219-223.

24. GIARDINA S., CONTARINI A., BECCA B.,: Maternal diseases and congenital
malformations.
Ann IST Super Sanita, 1993, 29(1): 69-76.

25. GOUJARD J. et MAILLARD F.: Les malformations congenitales au Togo: enquéte
épidémiologique.
INSERM U 149 1989: 1-8.

GUIVARC'H - LEVEQUE, POULAIN P., ALLANNIC H., et al: La grossesse de la femme
diabetiaue: incidence des m~'"ormations, de la macrosomie, mise a jour sur la conduite
obstétricale.

J Gyneccl Obstet Biol Reprod 1992, 21: 697-700.

26.

27. GUPTA B.: Incidence of congenital malformations in Nigerian children.
W Afr Mad J 1269, 18: 22-27.

Fage 71



Bibliographie

28.

28,

317

o2

a3y

34.

[S8)

36.

3/

40.

41.

HOLMES, G.E.: Observation on 1500 consecutive african births in East Africa.
EAfr med J 1973, 50(9): 498-513.

HSIEH F.J., LIN, CHEN CC., and TSAI TC.: Prenatal diagnosis and postnatal management
of surgically correciable fetal malformations.
Taiwan T HSUEH 1982, 63(3): 226-231.

.ILOKI L.H., AZIKA M.E., IKQUROU-YOKA P.: L'anencéphalie: Dix cas observés en 3 ans &

Brazzaville.
J Gynecol Cbstet Biol Reprod 1993, 22: 621-624.

KHOURY MJ., ERICKSON JD.: Can maternal risk factors influence the presence of major
Lirth Cefects in infants with down syndrome?
Ann 1 Med Geneat 1992, 42(6): 1016-1022.

LANGMAN J.: Embryologie meédicale
4e ed Masson Paris 1984,

LUPOGLAZOFF J.M., MAGNIER S., OLIVIER B., et CASASOPRANA: Indications et résultals
opéeratoires de 50 communications interventriculaires isolées, mal tolérées, dans la
preiniere année de vie.

Arch Mal Coeur 1994, 87: 667-672.

MACQUART MOULIN G., JULIAN C., CHAPE F., et AYMES: Sensibilité de I'échographie
obstétricale dans le diagnostic antenatal des anoimalies foetales majeures.
Rev Epidemiol Santé publigue 198%, 37(3): 197-205.

.MASSE P.: Appareillage des malformations congénitales des membres chez I'enfant.

Ann chir 1982. 36 (5): 321-328

MBARGA: "Variations saisonnieres du devenir des grossesses a Yaoundé".
Theés~ CUSS Yaoundé 1986

MC INTOSH, KERRITI, K.K., et al: The incidence of congenital malformations: a study of
5964 pregnancies.
Pediatrics 1974 14, 505.

. MC KEOWN T., RECORD R.: Malformation in a population observed for five years after

birth.
G.E W Wolstenholme and C.M.Q. conno 1967: 2-21.

. MITTAL V., GREWAL: Congenital abnormalities in neonates.

Indian J pediatr 19469, 36: 356-365.

MONTELEONE, CASTILLA: Apparently normal frequency of congenital anomailies in the
highly polluted town of cubato, Brazil.
Ann J Med Genet 1994, 52 (3): 219-323.

MOUSSA DJIDDA: Incidence des cardiopathies congenitales a I'hdpital Central de
Yaoundé. 3
These CUSS Yaoundé 1977.

Page 72



Bibliographie

42.

43.

44,

46.

47.

48.

50.

S1

52,

53:

54.

3

56.

NCHAU J.M., VIGNERON J., SCHWETTZEMM, et LANDES: Etude épidemiologique:
Malformations congenitales et catégories socio-professionnelles.
J Gynecol Obstet Reprod 1927, 18: 32-38.

MDZ! J.B.: The outcome of labor at the cenfral maternity Yaoundé.
These CUSS Yaoundé 1983.

NGOUONI B.G., MATHLV-MANIZA: Les tentes labiales congénitales au CHU de Brazzville &
propos de 75 observations.
Médecine d'Afrique Noire: 1994, 41(2): 150-153

.NOA NOATINA B.: Incidence des malformations congenitales a la naissance.

Thése CUSS Yaoundé 1977.

FPELLERIN D.: Les malformations congenitales: soigner cu prédire?
Bull Acad Nath Med 1993, 177(2): 161-171.

PELLERIN D: Chirurgie et anomalies uro-génitales graves.
Ann Psychiatr 19921, 6{1): 28-30.

PHILIP: L'abord diagnostique d'un enfant malformé
Le concours médical 1990, 28 (04): 112-115

.POENARU D., NOMSY Y., PELOQUIN F., et ANDZE G.: Intérét de la coelioscopie dans

l'exploration; et le traitement des testicules cryptorchides non palpables.
progrés en urologie 1994, 4: 206-213.

SENGEYI M.A., et LUMBA: Ethiopathogenie et type de malformations cengénitales
observées a Kinshasa.
J Gynecol Obstet Biol Reprod, 1990, 19: $55-961.

.SERINGE R.: Dépistage des affections orthopédiques a la naissance.

Encycl Med Chir (Paris-France): Pédiatict, 1988 4002 Q%0, 9: 7p

SIMPKISS, LOWE: Congenital abnormailities in the african newborn.
Arch Dis Child 1961, 36: 404-406.

SMITH D.: Types reconnaissables de malformations humaines.
2e ed Masson Paris 1974,

STEEGERS, RENIER, BORN, et al: Factors influencing the risk of abnermal pregnancy
oulcome in epileptic women: a multi-cenire prospective study.
Epilepsy-Res. 1994, 18(3): 261-269.

STOLL C., DOTT B., ALEMBIK Y., et coll: Malformations congénitales observées dans une
serie de 131760 naissances consécutives pendant 10 ans.
Arch Fr Pedialr 1991, 48: 549-554.

STOLL B., MARALUID: infroduction a I'étude des malformations.
Gauthier Villars ed Paris 1978

~

Page ;3



Bibliographie

%

58.

59.

60.

61.

62.

63.

64.

TAKOU V.: Prévalence des malformations congéniiales externes dans les deux sexes a
Yaoundé.
These CUSS Yaoundeé 1987.

TOSHIHIKO O., SEICHI! L., SAPPORO et al: Long-term results of surgical freatmemt of
thumb polydactyly.
The journal of hand surgery 1994, 21A: 478-4864

TUBMAN T., SHIELDS M., CRAIG B., et al: Congenitai heart disease in DOV syndrome:
two years prospective early screening study.
B M J 1991, 302 (6790): 1425-1427.

VARANGOT J., BRIARD M., PEINGOLD J., BONATI, LEPREYRE, FREZAL:
Fréquence des malformations a la naissance. Elude d'une maternité parisienne.
Arch Frang Péd 1975, 32: 123-133.

VERNANT P.: Avenir a icing terme des cardiopathies congénitales opérées.
L'information cardiologique 1993, 27(3): 123-128

WALDN., GEOFFREY R., BURN J.: Prevention of neural tube defect: Result of Medical
Research council vitamin study.
LANCET 2 1991, 338: 131-137.

WILLIAM P., JAMES E.: Orthopaedics in the Pediatric office.
Current problems in Pédiafrics 1992.: 13-48

XHSIEH - 1T, LO - LM, HSU - 1], et al: Congenital malformations in newborns. Analysis of
501 cases.
Chang - Keng - T- Hsueh 1995, 18 (1): 14- 19

Page ;Z




SXQUII/



o Annexe

R.ésumé de qpuuell(q[lU[@S
olbservations

Chservation n°1

Enfant T.B.D, sexe masculin, né le 08.06.95

* Antécédents familiaux
- Pere Ggé de 41ans, enseignant
- Mere agée de 3%ans, secrétaire de direction, G5P4014
ATCD d'avortement spontané en 1980
- Pas de tare connue dans la famille

* Anamnese gestationnelle
- 17 consultations prénatales au total, dans un hépital périphérique.
Bonne couverture vaccinale. Pas de maladie pendant la grossesse.
- Médicaments pris: Chloroquine, Fer.
- Examen complémentaire: Sérologie syphillis: négative.

* Accouchement normal a terme: score d'Apgar 7 a 1 minute et 8 a 5 minutes, Poids
de naissance: 2900 grammes.

* A I'examen physique, on note:
- Hypotonie globale
- Facies mongoloide (visage plat, rond; obliquité montante des fentes
palpébralss, épicanthus)
- Occiput aplati
- Cou court
- Cardiopathie congénitale suspectée par l'auscultation d'un souffle
cardiaque systoliqgue d'intensité 3/6e a la pointe du coeur,

Le diagnostic posé est celui du Syndrome de DOWN.
Une échocardiographie faite montre une CIV et une CIA.

Evolution |
- Fermeture spontanée de la CIV et de la CIA a 8mois d'age.
- Important retard psychomoleur et siaturo-pondéral




Annexe

Observation n°2

Enfant B.F., sexe masculin, né le 2/3/94.

* ATCD familiaux
- Pere ag#2 de 38 ans, enseignant
-  Mere dgée de 26ans, ménageére, G3P3003
- Pas de tare connue dans la famille

* Anamneése gestationnelle .
- Grossesse suivie au CHU de Yaoundé. 9 consultations prénatales. Netion
de fizvre au 2e frimestre de grossesse, traitée par la quinine.
- Médicaments pris: Chloroquine, Quinine, Fer, Calcium, pas de notion de
prise d'avlres produits.

i

* Accouchemen! normal a terme: Score d'Apgar 10 a I1minute; Poids de naissance:
3500grammes.
* A i'examen physique, on note:
- un hypertelorisme
- un hypospadias

Le reste de l'examen est sans parlicularité. Le diagnostic retenu est le syndrome
d'Opitz.

Le patient décedera a I'age de 2mois+1semaine, de suite de méningite.

_ Observation n®3

Enfant A.A, né le 20.04.95

Antécédents familiaux
- Pere agé de 40ans, camerounais, contréleur des impots
- Mére dagée de 33ans, Togr'uise, enseignante, G3P0020, Groupe
sanguinA(+), Hémoglobine AC, Antécédent de stérilité primaire. Deux
avortemeants spontanés en 1994 a 2 mois et a 5 semaines d'aménorrhée.
- Pas d'ATCD familiaux connus de malformations

* Anamnese gestationnnlle

- Mere hospitolisée a 17 semaines d'aménorrhée pour menace
d'avortement. Le ftiraitement consistera en Salbutamol, Utrogestan,
Praxilene.

- Elle sera hospitalisee 3 fois de suite pour le méme molif avant
I'accouchement

- A 23 semdines de gestation, une échographie obstétricale faite montre un
oligo amnids majeur.
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* Examens faits pendant la grossesse
- NFS: Mormale
- Sérologies syphilis, toxoplasmose, rubéole, chlamydia: négatives

* Accouchement a 30 semaines de gestation, par voie basse. liquide amniotique
clair, de pelite quantité. Score d'Apgar a la naissance: 3 a 1 minute et 4 & 5 minutes: 4;
Poids de naissance: 1700 grammes.

* Examen physique
- Fontanellie antérieure largement ouverte
- Bradycardie a 80 battements par minute
- Absence de corclon ombilical: les visceres étant directement en continuité
avec le placenta
- Absence d'organes génitaux externes
- Imperforation anale
- Jambes et pieds retrécis et incurvés

Le dicgnostic de présomplion est le Syndrome de POTIER. Le nouveau-né est réanimé
et mis en observation. Il décédera 2heures plus tard.

A l'autopsie, on nole l'absence du rein gauche tandis que le rein droit est dans le
pelvis.

Le diagnostic du Syndrome de Fotter est retenu.

Chservation n°4

“nfant A.P, sexe féminin, née le 15/7/75

* ATCD familiaux
- Pere dgé de 40ans, homme d'affaires
- Mere agée de 3%9ans, employée de bureau, G4P3013,
ATCD d'interruption volontaire de grossesse en 1990
- Pas de tare familiale connue

* Anamnese gestationnelle (mere)
- 6 consultations prenatales au total. Vaccinations a jour.
- Toux+fievre a 7mois de grossesse.
- Médicaments pris: Amoxicilline, Pyriméthamine, Fer
~ Pas de prise d'alcool, ni d'auires toxiques.

* Examens paracliniques:
- Sérologies syphillis, toxoplasmose et CMV : négatives.

* Accouchement normal & terme. Score d'Apgar=6 a 1 minute et 9 a 5 minutes. Poids
de naissance=3000 gramme:s.

* L'examen physique releve les anomalies suivantes:
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- microphtalmie

- cou court

- souffle systolique a l'auscultation cardiaque

- omphalocele

- énorme masse abdominale comblant le flanc droit, de
consistance ferme

- clinodactylie du cinquieme doigt

- le reste de I'examen est normal

Nous posons le diagnostic de Syndiome polymalformatif.

Le nouveau-né est admis dans le service de pédiatrie et les examens paracliniques
suivants sont realisés:
- Echocardiographie: montre un canol atrio-ventriculaire
- Echographie abdominale: montre une masse du rein droit,
hyper échogene
- Sérologie rubéole: Positive

Le déces surviendra au 14e jour de suivi,
Observation n°5

Enfant N.A, sexe masculin, né le 2/8/%5

ATCD familiaux
- Pere ageé de 42ans, chercheur
- Mere agée de 39ans, employée de bureau, G6P6006,
ATCD d'insuffisance cardiaque
- ATCD de polydactylie et de hernies ombilicales dans
la famille du pere.

* Anamnese gestationnelle 8 consuitations prénatales faites a ITHGY
- Pas de maladie pendant la grossesse
- Médicaments pris: Chloroquine, Fer.

Examens complémentaires:
- Sérologie (syphilis, Toxoplasmose, rubéole, Chlamydia) négatives
= Echoaiuphie obstéfricale normale a 30 semaines.

* Accouchement par césarienne a 40 semaines d'aménorrhée pour travail
stationnaire.

Score d'Apgar 4 la naissance:8 a 1minute. Poids de riuissance:3000 grammes

* 'examen physique revele:
- oblicuité montante des fentes palpébrales
- micrognathie donnant une impression de microstomie
- microphtalmie bilalérale
- absence totale de cheveux, de cils, et de sourcils
- fontanelle antérieure largement ouverte

Le reste de I'examen physique est sans porticularité.
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Devant ce tableau clinique, le syndrome d'HALLERMAN-STREIFF est évoqué.

Evolution

- A 3mois d'age, troubles de la vue: une choriorétinite est découverte @
I'examen du fond d'oeil.

- Une radicgraphie du crdne faite a 3 mois une semaine montre une selle
turcique élargie et aplatie.

Las résultats de ces deux examens renforcent davantage le diagnostic du Syndrome
d'HALLERMAN-STREIFF '

- A 4mois, le sujet voit mieux. L'atrichie persiste

- Le développement psychomoteur est normal, Le développement staturo-pondéral
également.




Photos de quelques malformations de nolre série

PHOTO 1: - 2nencéphalie
- Oreille large et mal ourlée



PHOTO 2:

Fente labio

palatine



PHOTO 3:

Syndrome polymalformatif

Microphtalmie

Cou court

Canal atrio - Ventriculaire

Omphalocéle

Masse rénale

Clinodactylie bilatérale du 5éme doigt.



PHOTO 4:

- Hydrocéphalie.



PHOTO 5:

- Masse charnue appendue
la main gauche.

au S5eme doigt

de



FICHE TECHNIQUE

Les malformations congénitales clinigquement décélables
chez les nouveaux-nés de 1'HGY (incidence-Types-Devenir)

N°® DE LA FICHE:

I - IDENTIFICATION DU PATIENT:
- Nom & Prénoms: Sexe: M L__J F L_]
- Date de naissance :

—- Age au moment de la découverte de la malformation:

II - IDENTIFICATION DES PARENTS:

Mére: Pére:

- Nom & Prénoms: - Nom & Prénoms:
- Age : - Age

- Profession 3 - Profession

- Ethnie 5 - Ethnie

- Notion de consanguinité avec la

meére?
Oui l:’ Non ,:]

III - ANTECEDENTS PARENTAUX:
Pére

- Groupe sanguin

- Antécédents médicaux

- Antécédents chirurgicaux
Antécédents toxicilogiques: - Alcool: Non [::] Oui [::] Qualité

- Tabac : Non E::J Oui [::] Quantité

- Autres (préciser):

Mére
- Gravidité - Parité
- Antécédents médicaux
- Antécédents chirurgicaux
- Antécédents Gynécologigues: - Menarches
- Contraceptifs (type)
- Infections
- Antécédents obstétricaux (Date et évolution)
- Gl
G
- G3
- G4
- IVG (Dates et termes)
- Fibrome utérin non opéré
~ ATCD de manipulation utérine: * C/S§ : Date et Indication:
X¥ Curetage: Dates

IV - ANTECEDENTS MATERNELS ANTENATAUX (gestation)

- Date de début des consultations:

- Lieu des consultations

- Nombre total des consultations en tout:

- Affections pendant la grossesse et leurs traitements

ler trimestre

2éme trimestre. .

Jéme trimestre.



a) Examens faits pendant la grossesse selon les indications
EXAMENS RESULTATS

BwWw, TPHA, V D R L

Sérologie toxo plasmose
Sérologie Rubéole

Sérologie CMV

Groupage sanguin Hb
Echograhie du contenu uterin
(R

Goutte épaisse/Frottis mince
ECBU

RX du contenu utérin

Autres examens

b) Médicaments pris pendant la grossesse

~ Dureée de prise
- Moment de prise (ler, 2é&me, 3&me trimestre

c) Prise de toxiques pendant la grossesse

- Alcool Non [::] Oui [::j Quantitée
- Tabac Non E::] Oui [::] Quantité
- Café Non [::] Ooui [:::

- Radiographies : Type d'examen: Terme:
- Autres

V - ANTECEDENTS FAMILIAUX DE MALFORMATION
(Date, type, parenté avec le sujet ateint)

VI - ACCOUCHEMENT

- Lieu Date Terme theorigque
- Mode d’'accouchement
- Liquide amniotique: Quantité - Couleur - Odeur
— Score d'APGAR & la nailssance:
lére minute 5 & minute 16 & minute

- Poilids de naissance

L’enfant a-t-il été¢ réanimé &4 la naissance” Qui [::} Non[::]Durée
Soins regus

VII - MALFORMATIONS CONGENITALES DIAGNOSTIQUEES: Description



VIII - EXAMENS COMPLEMENTAIRES DEMANDES ET RESULTATS

IX - TRAITEMENT RECU

X - EVOLUTION (préciser les dates)

CONCLUSION DU SUIVI:

- Patients revus : Bonne évolution

Etat stationnaire

Aggravation

Décés

- Patients perdus de vue






