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de ne permettrAi pAS que des eonsitlérAt1C<us 

d' ol"eh:e rc!19ieux, "ArionAI ou l'AciAI vienne,"t 

s'interposer e.,tre mon devoir' 

et mon pArient. 

o2l~mis À ('im:ériC!ur des mAisons, 

mes Ueux ne venont 'lue ce 'lui s'!I pAsse. 

ll'!JA lAngue tAirA les secrets 'lui me seront 

confiés et mon étAt ne me servil'A pAS À cOl'rompl"c 

(es moeurs ni À f,wonser le cnme. 

~ceo',"AissAnt envers mes R1Altt:'es, 

je t1erufrAi leul's enfAnts ct ceux de mes 

conf..-èt:cs pOUl' des frères, 

et s'ils devrAient Appl'e"1h:e lA médeeine, 

OU l"CColn'Ïr À mes soi.}s, 

je les instruirAi et l~s soi90crtti 

SAns s~iA1re, ni ,m9~geme Jt. 

~i je l·~m.'lis ce ~Cl"nïlcnt SRns l' (; f(trl"e1ndre, 

'lu'i( me so·it donné de jouir bellP:eusement 

de lA vi~ ct m.A pt'~fessio", honoré À jAmAis 

pA"'mi lcs hommes. 

~i Îfl.. le viole et que je me pRl'jUt"C, 

puis-je Avoir un sort eOfUt'Airc. 
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Préliminaires 

Liste des abréviations 

ATCD .. ....................... Antécédents 

C/S ............................. Césarienne 

CA V ........................... Canal a1rio-ven1riculaire 

Cf ............................... Confer 

CHU .......................... Centre Hospitalier Universitaire 

CIA ............................. Communication inter auriculaire 

CIV ............................. Communication inter ventriculaire 

CNPS ......................... Caisse Nationale de Prévoyance Sociale 

ddl. ............................. Degré de liberté 

Fig .............................. Figure 

GS .............................. Groupe sanguin 

Hb .............................. Hémoglobine 

HGY ........................... Hôpital Général de Yaoundé 

IVG ............................. lnterruption volontaire de grossesse 

ORL .......................... .. Oto-rhino-laryngologie 

PCA ........................... Persistance du canal artériel 

PCV .... ................. ...... Prélèvement cervico vaginal 

Rh ............................... Rhésus 

SPSV ........................... Sténose pulmonaire supra valvulaire 

VIH ......................... .... Virus de l'immuno-déficience humaine 

YGH ........................... Yaounde general Hospital 
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Résumé - SummOly 

A la veille du 21 e siècle, la technologie connaît un prodigieux essor et 

.Ia médecine en tire un grand profit. CecI incite de plus en plus les parents à 
se préoccuper non seulement du nombre, mais aussi et surtout d e la qualité 

de leur progéniture. Cette qualité est souvent altérée par les malformations 

congénitales. Aussi l'étud~ et la prise en charC0 d e ces affections constituent

t-epr._s un domaine important de la médecine néonatale et de la chirurgie 

pédiatrique. 

Nous nous sommes fixés pour but de dépister les malformations 

congénitales cliniquement déce lables et d'apprécier l'évolution des cas 

diagnostiqués. Pour c e faire, nous avons examiné systématiquement 1568 

nouveau-nés vivants de l'Hôpital Général de Yaoundé du 1 er Juin 1992 au 31 

Août 1996, soit une période de 51 mois. Pendant la même période, nos 

patients ont été suivis selon un rythme dépendant du type d 'affection en 

cause. 

Les nouveau-nés porteurs de malformations congénitales étaient au 

nombre de 94, soit une incidence globale des malformations de 6%. Ce 

chiffre est proche de ceux de beaucoup d 'auteurs américains et européens, 

mais supérieur à ceux des études camerounaises antérieûres. 

Les malformations con~énita les sont plus fréquentes chez les garçons 

que chez les filles, l'incidence 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 

été influencés par les malformations. 

Les antécédents obstétricaux des mères d 9 S nouveau-nés ma lformés 

(parité, avortements), et le terme de la grossesse n'ont eu aucun effet 

significatif sur la survenue de cette pathologie malformative. Par contre, 

lorsqu'on prend en compte l'âge maternel, il est c onstaté q ue l'incidence d es 

malformations est de 1,77% dans la descendance des femmes âgées de 15 à 
25ans. Cette incidence est significativement pl.us basse que dans les autres 

'1- tranc hes d 'âge. Toutefois, il n'a pas été notée·~èorrélation linéaire entre l'âge 

maternel et la survenue des malformations. 

Da ns notre étude, nous avons colligé un total de 118 malformations. 

Des. 94 nouveau-nés affec tés, 83 (88,30%) présentaient une malformation 

unique, 11 (11,70%) avaient au moins 2 malformations. 
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ReslIlIlé - SUITII/Ia/:V 

Les malformations des membres étaient les plus fréquentes: 27,12% de 

toutes les malformations. Les polydactylies portant sur le Se doigt, 

représentaient l'anomalie la plus retrouvée: 22,03%. 

Arrivaient ensuite les malformations de la tête et du cou dans 26,27%. 

L'ankyloglossie, était l'anomalie la plus rencontrée. 

Quant aux malformations de l'appareil digestif (surtout hernie 

Y.. ombilicale), ell~ représentaient 17,80%. Les anomalies de l'appareil cardio

vasculaire et de l'appareil uro-génital constituaient respectivement 16,10% et 

10,17%. 

Les malformations du système nerveux étaient les moins rencontrées, 

soit 2,66% de toutes les malformations. 

\ En outre, nous avons observé 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 été jugés satisfaisants dans 82,93% des cas. Aucun patient opéré n'est 

décédé. 

53 patients n'ont pas nécessité une intervention chirurgicale: 32 d'entre 

eux (60,34%) ont survécu; 13 (24,53%) ont été perdus ce vue; 8 patients 

(15,09%) sont décédés pendant la période d'observation 

Les résultats de notre série ne sont pas superposables à ceux des autres 

séries qui n'ont pas utilisé la même méthodologie. L'une des similitudes de 

notre étude avec les autres séries africaines réside essentiellement sur 

l'imprécision du diagnostic de .. certitude des malformations congénitales 

engendrées par les anomalies ch~omosomiques . 

Le pronostic vital des malformations majeures est sombre à court terme, 

celui des malformations mineures est meilleur et se maintient à long terme. 

Nous recommandons: 

o Le dépistage précoce des malformations congénitales par l'examen 

clinique systématique des nouveau-nés, les examens morphologiques 

au besoin, et autant que faire se peut la pra~lque des autopsies; 

o La mise en place des structures (laboratoire de cytogénétique) pour 

étayer davantage le diagnostic de c ertitude d es malformations dues 

aux anomalies chromosomiques. 

o La · prise en charge médico-chirurgicale précoce des malformations 

majeures afin d'améliorer le pronostic vital et foncticnne l à court et à 

long terme. 

o La mise en chantier d'un projet national pour le dépislOge et la prise en 

chorge des malformations congénitales. 
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J 

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 affeded 

by congenital malformations. Consequently knowledge and management of 

these afflictions 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 
\ 

1, this light 1568 neonates were systematically examined in the Referen ce 

Hospital Yaounde (HGY) from 1 st June 1992 to 31 August 1996, that is over a 

period of 4 years, 3 months. Over the same time period, the d iag nosed cases 

)\ were followed-up a t a rhyth m.}:. depende nt on the type of malformation. 

94 cases of malformation were diagnosed, giving an incidence of 6%. 

:\ This incidence is comparable to t~~s~ 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 post obstetrical history of the 

mother (parity, number of abortions) and gestational aQe did not seem to 

influence the occurrence of these malformations. However, maternai age . 
appeared as a contributory factor, though the relationship 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 w ith 

one malformation, while 11.70% had more thon one abnormality. 

The limbs were more frequently involved(27.12%), with polydactyly 

being the most encountered malformation (Z:.03%) . The head and neck 

came next (26 :27%), with tongue tie more frequently met. Malformations 

involving the digestive tract dominated by urnbilical hernia made up 17.80% 

of malformations. Malformations involving the uro-genita l system and 

card iovascular system made up respectively 16. 10% and 10.1 7%. 

Malformations involving the nervous system were the leas ~ frequent (2.&6%). 4 

cases of polymalformations were observed . , 
, 
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Résumé - Summary 
J 

During the study period of 51 months, 41 patients underwent surgical 

corrections: the post operative resvlts were judged satisfactory in 82.93%. 

None of those 41 patients died. 

The ou+~ome of the remaining 53 patients was variable: 32 of them 

survi\led with complication in one case; 13 patients have been rnissed 
• • \N \.0, à. t \-0" \\-\-

whereas 8 patients dled. 

Our results are not comparable with 'l'hose of authors who useçl 0 si"udy ~~ 
è. .. LJI\~"""'\ \}~ ~ .. \1\." 

methodology different from ours. l ive other African studies, the l( ŒQ.gnosiic 

eertitude' could not be mode on malformations arising from chromosomal 

aberrations, and some of those involving internai structures. 

The short term prognosis of major malformations was poor, while the prognosis 

was particularly good for minor malformations evefl in the long term 

Recommendations 

oThe early screening of congenital malformation by systematically 

examining ail neonates, and doing autopsies when possible. 

o The provision of facilities (cytogenetic laboratory, etc) for the diagnostic 

certitude of some malformations. 

o Medical and/or surgical management of diagnosed cases in order to 

~ v\A.f~(L ge#er the short term and long terl11 prognosis_ 

o Institute a nation-wide screening and manC?gement protocol of 

congenital malforma.tions. 
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][ ~ ][ lnt ltJr (0) <dllLJ[ <C lt iL (0) lnt 

Les malforma-rions congénitales se définissent comme des anomalies 
macroscopiques existant à la naissance même si elles ne sont pas 
cliniquement décelables. 

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

Les données épidémiologiques sur les malformations congénital$:?s sont 
variables et équivoques à travers le monde. De nombreux auteurs estiment 
toutefois que 5 à 8% de tous lès nouveau-nés vivants ou mort-nés sont atteints 
de ces anomalies (28,37,53, 60). 

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

L'essor de la chirurgie infantile et les progrès accomplis en réanimation 
néonatale ont profondément n:odifié le pronostic des formes corrigeables de 
ces défects congénitaux. 

Dans la littérature mondiale, de nombreuses études sur les 
malformations congénitales ont été publiées. Les série s occidentales sont les 
plus nombreuses et les plus complètes. 

Au Cameroun, peu d 'auteurs se sont intéressés à la question : dans leurs 
thèses publiées, 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 trovaux camerôunais présentent une double insuffisance: la 
période d 'étude courte d'une part, respectivement de quatre, un et cinq 
mois; et d'autre part l'insuffisance 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 à l'HGY du 1 er Juin 1992 au 31 Août 
1996, soit une période de 51 mois, s'est fix.é pour but de diagnostiquer les 
malformations congénitales chez les nouveau-nés par un examen clinique 
systématique afin de déterminer leur incidence et les différents types 
anatomiques rencontrés. Notre étude s'est proposée également de suivre 
pendant une période minimale de 4 mois l'évolution des ma lformations 
diagnostiquées. 
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II-A. Objectif général 

Dépister cliniquement les malformations congénita les chez les 

nouveau-nes de l'Hôpital Général de Yaoundé et préciser leur devenir à 

court terme. 

II-B. Objectifs spécifiques 

o Déterminer l'incidence des malformations congénitales chez les 

nouveau-nés examinés; 

o Regrouper par siège anatomique les différents types de malformations 

diagnostiquées; 

o Etudier les caractéristiques , morphologiques de certaines 

ma Iformations; 

o Suivre l'évolution des cas diagnostiqués sur une période minimale de 

4mois. 

----~- --- - -
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Revue de la littérature 

II ~ lt tt (é ]r (dlltlLl[]F <e 

litA Définitions (53) 

Malformation congénitale: · elle représente toute anomalie macroscopique 

existant à la naissance même si elle n'est pas cliniquement 

décelable. 

'/.... Malformation majeure: il s'agit de toute malformation hypothèquent soit la 

survie, soit les capacités physiques ou fonctionnelles, soit encore 

l'intégration sociale du sujet qui en est porteur. 

Malformation mineure: c'est toute malformation dont l'implication est 

néqligeable sur la vie de celui qui en est porteur. 

Syndrome polymalformatit il traduit l'association d'au moins 3 types de 

malformations chez un même sujet. 

Tératogé nie: c'est l'etude des mécanismes de l'évolution embryologique des 

sujets malformés 

Tératogène~ Susceptible de déterminer une malformation chez l'embryon 

111.8 Historique 

Les malformations congé nitales sont connues de tout temps. Les 

1-- savants de l'antiquité c àrE1ne comme DEMOCRITE et HERODOTE (5e siècle 

avantJ.C), PLINE (1 er siècle après J.C) parlaient déjà de c es anomalies. 

ARIS'YOTE (4e siècle avant J.C) est vraissemblablement le premier à avoir 

observé avec précision des monstres humains" (15) . A cette époque, l'origine 

des monstres était attribuée à des causes différentes selon les moeurs. 
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Revue de la littérature 

Dans la tendance d'inspiration religieuse, deux attitudes s'opposaient: 

c ertains peuples voyaient dans les monstres des prodiges d'origine divine. Ils y 

trouvaient un signe de bienveillance céleste et les vénéraient. En Egypte, on 

a trouvé une momie d'anencéphale humain ayant servi aux rites religieux. 

D'autres peuples par contre les tuaient, voyant en eux une sanction divine 

contre les péchés commis par les hommes (15). Parfois on leur rapportait une 

paternité au diable, à des esprits maléfiques, sans appartenance humaine. 

Les Romains, les Grecs, les Hébreux et les Gaulois les considéraient comme un 

signe de mécontentement divin, d'un présage sinistre (4). 

La tendance d'inspiration scientifique est représentée par les 

philosophes et les naturalistes comme EMPEDODE (Se siècle avant J.C), 

ARISTOTE (4e siècle avant J.C)et CICERON (1 ersiècle avant J.C). Ils accusent 

des causes naturelles comme le défaut du sperme (15). 

Ces deux tendances vont persister jusqu'au XVIIIe Siècle. L'anatomie 

des malformations est restée longtemps non comprise par les anciens 

chirurgiens; leurs résultats opératoires étaient mauvais. AMBROISE PARE (XVe 

Siecle) regardait mourir les enfants porteurs d'omphalocèle qu'il décrivait 

comme "Relaxa tion du nombril à cause que le péritoine est rompu et que 

l'intestin y tombe". Ce même auteur fut à l'origine du terme "Bec-de-lièvre" 

actuellement remplacé par celui de fente la biale. 

Jusqu'à la fin du XVIIe Siècle, quelques ouvr~ges consacrés à la 

description essentiellement de la morphologie externe des malformés furent . 
publiés. 

Au XVIIIe Siècle, l'étude extérieure des montres fut complétée par celle 

de leur anatomie interne. A cette époque, naquit la doctrine syngénétique 

qui admettait que tous les organismes existaient en réduction dans l'ovule et 

faisait donc du monstre un individu préexistant. 

En 1759, les travaux de WOLFF, en démontrant l'embryogenèse réelle 

ruinèrent progressivement la doctrine de la préexistence non seulement des 

organismes, mais aussi des monstres dont l'origine fut remise en question. La 

plupart des auteurs considérèrent alors les malformations comme le résultat 

de maladies frappant certaines régions du foetus. Cette conception se 

perpétua jusqu'à la fin du XIXe Siècle où les monstruosités étaient attribuées 

tantôt à des intoxications alcooliques, tantôt à l'action 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 à l'ordre, l'espèce 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 nombre 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 Pt ·GET (53) parlant des malformations humaines dit 

"Nous ne devons pas les rejeter par paresse intellectuelle ou avec des mots 

faciles comme "curiosité" 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 à 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 Siècle que les doctrines tératologiques prennent 

une orientation nettement scientifique. Mais on parle surtout d'une 

perturbation du patrimoine héréditaire. Ce n'est qu'à partir de 1941 avec les 

travaux de GREGG (20, 33) sur l'embryopathie rubéolique que les facteurs 

exogènes sont pris en compte pClr les chercheurs dans la genèse des 

malformations congénitales. 

Malgré ces progrès scientifiques, les croyances ~opulaires 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 à travers le monde. De nos jours la chirurgie plastique 

effectue des prouesses dans l'amélioration du pronostic vital des enfants 

porteurs de certains types de malformations. 

III.C Rappel des gé léralités 

III.C.l Bases embryologiques utiles à la compréhension des malformations 
congénitales 

III.C.l.l Embryogénèse normale 

Le développernent de l'être humain est le fruit de la succession de 

plusieurs phénomènes complexes dont certains ont débuté dans la vie 

embryonnaire des parents (gamétogenèse). 
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Les cellules germinales primordiales apparaissent à la fin de la 3e 

semaine de développement embryonnaire des futurs parents dans la paroi 

du lécithocèle. Ces cellules migrent et atteignent les gonades vers le début 

de la 5e semaine. Dès lors, l'évolution dépend du sexe de l'individu . 

.,. Dans le sexe masculin 

De la 5e semaine à la naissance, la spermatogenèse n'évolue pas. De 

la naissance à la puberté, on assiste à peu de phénomènes. A partir de la 

puberté, elle continue par la multiplication, puis l'accroissement des 

spermatogonies en spermatocytes l, cellules diploïdes. Suivra la maturation 

qui consiste en une méiose aboutissant aux cellules haploïdes dites 

spermatides qui vont se différencier en spermatozoïdes qui sont des gamètes 

mâles à caryotype 22 + X pour les uns et 22 + Y pour les autres . 

.,. Dans le sexe féminin 

A partir de la 5e semaine de vie intra-utérine, les cellules germinales 

primordiales se transforment en ovogonies qui s'engagent dans une 

multiplication qui va se poursuivre jusqu'au 5e-6e mois de vie intra-utérine. 

Mais déjà dès le 3e mois, certaines ovogonies s'accroissent, donnant des 
. . 

ovocytes 1, puis débute la maturation qui sera bloquée au stade diplotène, 

sous-stade de la prophase de la première divisiot=l méiotique où les 

chromosomes sont groupés.en paires. Dans l'évolution normale, ces paires 'se 

dissocient donnant des cellules haploïdes. Les ovocytes vont rester à ce 

stade jusqu'à la puberté où l'ovogenèse se poursuivra donnant les ovocytes Il 

qui entament la deuxième division méiotique, mais sont çloqués à la 

métaphase en attendant la pénétration future d'un spermatozoïde pour 

poursuivre le processus. Le caryotype du gamète est 22 + X. 

Lors de la fécondation, un gamète mâle s'unit à un gamète femelle et 

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

La chronologie de la suite des événements est la suivante: 
a}Première semaine 

La segmentation de l'oeuf commence immédiatement apres la 

fécondation donnant successivement 2, 4, 8 blastomères au bout de 2 jours. 

Au 3e jour, on a la morula organisée en deux couches: 

X, * une couche périphérique formée de petit blastomères dits micro mères qui 

vont constituer le trophoblaste. 
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* une couche centrale faite de grands blastomères dits macromères. 

Le stade de blastula est '..1; eint au 6e jour par polarisation du futur 

embryon. En effet, les macromères s'amassent à un pôle de la structure 

formant le bouton embryonnaire. La nidation a lieu dès la fin de la première 

semaine. 

b)Deuxième semaine: constitution de l'embryon didermique. 

Chacune des deux parties de la blastula se différencie. 

* le trophoblaste donne dès le début d e la 2e semaine: 

• une couche interne, le cytotrophoblaste, siège d'une prolifération 

cellulaire intense 

• une couche externe, le syncytiotrophoblaste qui érode les tissus 

maternels. 

Le cytotrophoblaste s'organise en travées cellulaires qui s'infiltrent et se 

bordent d'une couche de syncytium constituant les villosités trophoblastiques 

primitives. 

A la fin de la 2e semaine, une circulation utéroplacentaire primitive est 

mise en place par le biais des espaces lacunaires du trophoblaste existant au 

pôle embryonnaire. 

* Le bouton embryonnaire donne: 

- un feuillet entoblasticfue 

- un feuillet ectoblastique. 

Les deux constituent le disque embryonnaire didermique. 

Les cellules ectoblastiques se continuent avec les amnioblastes et 

délimitent avec elles la cavité a mnio tique. 

Les cellulès entoblastiques se c ontinuent avec la membrane 

exocoe!omique et délimitent avec elle la vésicule vitelline primitive. 

Vers la fin de la 2e semçlÏne apparaît le mésenchyme extra

embryonnaire qui comble l'espace situé .entre trophoblaste, amnios et 

membrane exocoelomique. Ce mésenchyme extra-embryonnaire tapissant 

cytoi'rophot?laste et amnios devient somatopleure et c e;ui qui tapisse la 

vésicule prend le nom de splanchnopleure. 
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c)Troisième semaine: Constitution du disque embryonnaire tridermique. 

On assiste à l'apparition de la ligne primitive qui se termine à son 

extrémité crâniale par le noeud d e HENSEN. Au niveau de ces structures, les 

cellules ectoblastiques s'invaginent pour former un troisième feuillet entre 

entoblaste et ectoblaste: le mésoblaste. Les éléments cellulaires s'infiltrent 

entre les deux autres feuillets et entrent en contact avec le mésenchyme 

extra-embryonnaire qui tapisse la vésicule vitelline et l'amnios. 

Les cellules qui s'invaginent au niveau du noeud de -HENSEN 

progressent par l'avant jusqu'au moment où elles rejoignent la plaque 

prochordale. Elles forment un conduit en doigt de gant, le canal chordal. 

Ultérieurement, la lumière du canal disparaît et fait place à un cordon plein, 

la notochorde. Cette notochorde détermine un axe médian autour duquel 

s'effectuera le développement axial du squelette. Ainsi, à la fin de la 

troisième semaine, les 3 feuillets embryonnaires fondamentaux sont en place 

et la différenciation des tissus et organes va pouvoir commencer. 

d)De la 4e à la 8e semaine: période embryonnaire 

Cette période est caractérisée par la différentiation des tissus et par 

l'ébauche des grands systèmes organiques à partir des 3 feu illets primitifs. Du 

fait de la mise en place des organes, les grands traits de la morphologie 

corpore lle sont acquis au cours de cette période. 

* L'ectoblaste donne naissQJlce aux tissus et organes en relation avec le 

monde extérieur: 

système nerveux central et périphérique 

é pithéliums sensorie ls de l'oreille, du nez, de l'oeil 

peau et phanères 

glande pituitaire, g landes mammaires, glandes sudoripares, émail des 

dents. 

* Le mésoblaste donne naissa::ce à: 
myotome (muscle) 

sclérotome (cartilage et os) 

derme et tissu sous-cutané 

.système cardio-vasculaire (coeur, artères, veines et vaisseaux 

lympha tiques) 

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

exception faite de la vessie , des glandes surrénales. 

* L'entoblaste 
il fourn it le revêtement épithélial du tube digestif, de l'appareil 

respiratoire et de la vessie. 
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il est à l'origine des parenchymes amygdalien, thyroïdien, 

parathyroïdien, thymique, hépatique, et pancréatique. 

il fournit également les revêtements épithéliaux de la caisse du tympan 

et de la trompe d'Eustache. 

La morphologie corporelle est acquise par la suite de la mise en place des 

systèmes organiques et de la croissance rapide du système nerveux central. 

Le disque embryonnaire primitif se plie dans le sens céphalocaudal et dans le 

sens transversal. Celte double plicature donne à l'embryon sa troisième 

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 ge semaine à la naissance: période foetale 

Cette période est caractérisée par une croissance c orporelle rapide et 

une maturation des ébauches organiques. La croissance en longueur est 

particulièrement 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 tête qui 

représente au 3e mois la moitié environ de la longueur vertex-coccyx, un tiers 

seulement de cette longueur à la fin du 5e mois. A la. naissance, la tête ne 

représente plus qu'un quart de la longueur vertex-plante des pieds . . 
On considère que la durée normale de la grossesse est de 40 semaines 

(280 jours) à dater de la dernière menstruation. 
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Un'Ill' de ;'1/ littérature 

Schémas d'embryologie 
Dans les pages suivantes, nous représentons les schémas de 

l'embryogenèse normale. 
Ces schémas sont empruntés de Smith D: Types reconnaissables de 

malforrma tions humaines, 2e Ed. Masson Paris, 1974. 
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III. C.l.2 Tératogénie 

aOI. Généralités 

Revue de la littérature 

L'embryogenèse est un processus tellement délicat qu'il requiert pour 

son bon déroulement des conditions optimales. De nombreux fadeurs 

peuvent interférer dans ce processus et entraîner des anomalies 

morphologiques ou fonctionnelles plus ou moins importantes. 

La malformation ou du moins son substrat peut apparaître à toute 

étape du développement de l'individu. 
a. cI -1. Période pré-e_mbryonnaire 

Cette période s'étend de la fécondation à la mise en place des 

feuillets embryonnaires. Une action tératogène agissant à ce stade peut 

endommager la majorité ou la totalité des cellules de l'embryon., entraînant 

la mort de celui-ci et l'avortement. Ainsi on trouve dans les produits 

d'avortement jusqu'à 64% d'anomalies chromosomiques (20,32). Quand seul 

un petit nombre de cellules est atteint, on peut assister à des malformations 

ou alors, en raison de ses hautes potentialités de régulation à ce stade, 

l'embryon sera c:apable d'en assurer la supp léance si bien qu'aucune 

malformation ne sera apparente. 

On remarque que certains agents tératogènes tels que 

l'hypervitaminose A et les radiations ayant une action tératogène marquée 

aux stades ultérieurs sont sans effet à cette période (32): 

Notons également que les anomalies chromosomiques peuvent 

prendre naissance avant la fécondation, dans la gamétogenèse. 

a. c /2. Période embryonnaire 

C'est le stade de différenciation intensive. La majorité des agents 

tératogènes sont extrêmement actifs à cette période et déterminent de 

nombreuses malformations. Cependant, le type de maltormation dépend de 

l'organe qui est le plus vulnérable au moment de l'exposition . Il semble que 

chaque organe traverse sa période de vulnérabilité maximale aux premiers 

stades de la différenciation. Ainsi, les différents organes deviennent 

vulnérables l'un après l'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 système nerveux 

central et du coeur pouvaient être déclenchées entre le 7e et le ge jour; 

ceiles du squel -He, de l'appareil urinaire et d'autres malformations cardio

vasculaires entre le ge et le 11 e jour; enfin certaines malformations du 

squelette entre le 11 e, et le 14e jour. ceci semble également vrai en ce qui 

concerne l'action du virus de la rubéole sur l'embryon humain (20). 
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a. 0/ 3. Période foetale 

Pendant cette période caractérisée par la croissance des organes, la 

susceptibilité aux agents tératogènes décroît rapidement. Mais quelques 

organes comme le cervelet, le cortex cérébral, l'appareil uro-génita l, 

. continuant leur diffél enciation peuvent encore faire l'objet de malformations. 

b.O
/ Les facteurs tératogènes 

Les connaissances sur les étiologies des malformations congénitales 

humaines se sont relativement peu accrues au fil des années. Il existe à côté 

d'étiologies très précises, des facteurs prédisposant aux malformations qui 

agissent de façon statistiquement significative mais sans qu'on s'explique 

toujours très clairement par quels mécanismes. Les facteurs exogènes 

occupent 10% du total. L'importance des facteurs génétiques et 

chromosomiques varie de 10 à 40% selon les auteurs. Le reste de cas étant dû 

probablement à l'intervention de plusieurs facteurs à la fois. (40,48,54). 

b.O/1. Facteurs envirOtmementaux 

Jusqu'en 1940, il était bien établi que les malformations congénitales 

étaient essentiellement dues à des facteurs héréditaires. C'est en 1941 qu'on 

eut pour la première fois l'évidence de l'implication des facteurs exogènes. 

b. O
; 1-1. Agents infectieux 

Trois agents ont montré leurs preuves dans la genèse des malformations 

congénitales: le virus de la rubéole, le cytoméga1ovirus et l'agent de la 

toxoplasmose. 

GREGG en 1941 (20,32) fut le premier à montrer que la rubéole 

survenant chez les femmes enceintes dans les premiers stades de la grossesse 

pouvait entraîner des malformations congénitales chez l'enfant. Aujourd'hui, 

on connaît plusieurs formes du syndrome de GREGG. Le risque malformatif 

dépend du stade du développement où l'infection se produit. Il sera d'autant 

plus grand que l'infection se produira tôt pendant la grossesse. 

D'autres agents sont mentionnés mais n'ont pas fait leurs preuves: virus 

de l'herpes, virus de la rougeole, des oreillons, de l'hépatite, de la 

poliomyélite. 

L'hyperthermie qui accompagne la plupart d'affections infectieuses 

pourrait avoir elle-même une action tératogène (24,31,32). 
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b. O
/ 1-2. Radiations 

Les effets tératogènes des rayons X sont connus depuis de nombreuses 

années. La nature de la malformation dépend de la dose et du stade de 

développement à la date de l'irradiation. 

En plus des effets directs de l'irradiation sur l'embryon, il faut considérer 

les effets indirects sur les cellules germinales, causes de mutations, 

responsables de la survenue de malformations congénitales dans la 

descendance. 

b. O
/ 1-3. Agents chimiques 

Le rôle des agents chimiques, et en particulier des médicaments dans 

la détermination des anomalies du développement chez l'homme est difficile 

à établir car les investigations dans ce domaine ne peuvent être que 

rétrospec tives. De plus, un nombre souvent accru de médicaments est 

prescrit au cours de la grossesse. 

Les substances habituellement incriminées sont: la thalidomide, 

l'aminoptérine, l'acide valproïque, le diphenylhydantoïne, les psychotropes et 

anxio lytiques, hormones, alcool et bien d'autres médicaments. 

b. 0/ 1-4. Facteurs nutritionnels 

Des carences nutritionne lles, certains régimes alimentaires ainsi que des 

troubles métaboliques tels q"ue le diabète sont également incriminés. 

b. C
/ 2. Facteurs chromosomiques et génétiques 

b. °/2_1. Facteurs chromosomiques 

La cellule humaine normale a 46 chromosomes. Les déviations 

numériques existent. Certaines de ces anomalies intéressent les autosomes. Il 

s'agit le plus souvent d 'un chromosome supplémentaire (trisomie) et plus 

rarement de plusieurs chromosomes supplémentaires ou d'un chromosome 

en moins. D'autres anomalies concernent les chromosomes sexuels, 

habitue llement le chromosome X. L'âge maternel avancé interviendrait par 

l'inter médiaire des facteurs chromosomiques tandis que l'âge paternel le 

ferait par le biais des mutations (53). 
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b. 0/ 2-2. Anomalies des gènes 

De nombreuses malformations congénitales chez l'homme sont 

héréditaires. Certaines se transmettent selon les lois de MENDEL. L'anomalie 

est le plus souvent attribuée à une mutation génique simple. D'autres par 

contre sont d'hérédité polygénique, à transmission multifactorielle, n'obéissant 

pas aux lois de MENDEL. 

c.o/ Les mécanismes réalisateurs des malformations ( 15,32,45,53 ) 

D'une manière générale, les malformations des mammifères résultent 

de perturbations dans l'évolution des ébauches embryologiques. 

Elles se caractérisent soit par leur déficience ou leur hypertrophie, soit 

par des troubles de leur coalescence, soit enfin par diverses aberrations de 

leurs mouvements. On peut également incriminer les persistances anormales 

de structures embryonnaires, les anomalies de système et les processus de 

duplication responsables des monstres doubles. 

CO /1 Déficience d'une ébauche 
De nombreuses malformations se caractérisent par l'absence pius ou 

moins complète d 'un organe isolé, d'un ensemble d'organes ou même d'une 

partie du corps. Cette absence est due à deux mécanismes opposés. 

cOI 1.1. Déficience par agénésie ou dysgénésie 

De nombreuses malformations sont dues à l'agénésie ou à 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 l'aspect de bourgeons en forme de palette. Primitivement, ces 

bourgeons sont constitués de tissu mésenchymenteux indifférencié, revêtu 

par l'épiblaste. Le mésenchyme qui formera le membre induit d'abord un 

épaississement de l'épiblaste qui le recouvre. Cette "calotte épidermique" 

induit à son tour le mésenchyme sous-jacent qui commence rapidement à 

croître et à se différencier. 

Si la calotte épiblastique est détruite, seuls se différencient les segments 

proximaux du membre déjà déterminés au moment de cette destruction, 

mais les segments dista ux ne se forment pas. " en résultera une ectromélie ou 

une hémimélie. 
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Si c'est l'ébauche mésenchymateuse d'un segment proximal qui est 

détruite, la calotte épiblastique préservée continuera a induire la 

différentiation des articles distaux, il en résultera une phocomélie. 

ç'est également à des phénomènes d'agénésie que sont dues les 

absences du trapèze, du deltoïde, des muscles abdominaux ou l'absence du 
. diaphragme. 

Au niveau du système nerveux, des arrêts plus ou moins précoces du 

développement peuvent frapper les ébauches cérébrales dans 19ur 

ensemble et aboutir à la microencéphalie ou à la microgyrie, alors que des 

agénésies localisées sont cause de l'arhinencéphalie ou de l'absence du 

corps calleux. Parmi les malformations des dérivés de l'encéphale, 

l'anophtalmie et la microphtalmie résultent du même mécanisme. 

cOI 1.2 Déficience par régression 

Certaines malformations sont dues à la régression totale ou partielle 

d'organes normalement formés. 

Les exemples les plus nets se rencontrent au niveau des membres qui 

sont parfois le siège de véritables amputations dont le mécanisme a été 

éclairé par diverses données expérimentales. 

Se lon BONNEVIE le liquide céphalo-rachidien seralt capable de migrer 

sous l'épiderme et d'y former des vésicules qui, devenant hémorragiques .. 
seraient la cause de destruction secondaire des membres. 

JOST a noté des amputations terminales des membres et de la queue 

(acroblapsie), après administration au rat de vasopressine qui entraîne des 

troubles vasculaires, et il pense que certaines anomalies spontanées 

analogues, d'origine génétique sont dues à une libération normale 

d 'hormones post-hypophysaires par le foetus. 

On a également attribué des amputations à des facteurs mécaniques 

comme les brides amniotiques. 

CO / 2 Hypertrophie d'une ébauche 

Certaines malformations sont le résultat du développement excessif 

d'une ébauche aboutissant simplement à l'hypertrophie des organes qui en 

dérivent, sans phénomène de multiplication. Un bon exemple d'une telle 

anomalie se voit chez les sujets où un membre se développe de façon 

exagérée dans son ensemble ou dans ses éléments constitutifs. On obtient 
~ 

ainsi une gigantomélie, une macropodie ou plus simplement une 
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macrodactylie. 

Le processus hypertrophique peut aboutir aussi à la formation de 

dérivés surnuméraires dont les cas sont nombreux. Cette multiplication 

amène la production de membres entiers surnuméraires ou se limite à des 

1--. portions plus restreintes comme c'est le cas de la polydactlylie. 

CO / 3 Troubles de coalescence d'ébauches embryonnaires 

L'absence de coalescence d'ébauches qui devraient normalement 

fusionner est à l'origine de plusieurs malformations. La face se constitue aux 

dépens de bourgeons (frontal, maxillaire, mandibulaire) destinés à se souder 

les uns aux autres. La défaillance de ce processus amène des malformations 

comme le colobome, la fente labiale, les fissures faciales. 

Le même mécanisme peut expliquer certaines malformations du 

système nerveux. Le défaut de fermeture de la partie craniale du névraxe 

aboutira à une encéphalo-araphie communément appelée "anencéphalie". 

Le défaut de fermeture de la partie caudale du névraxe aboutira au myélo

méningocèle. 

Dans certains cas par contre, il ya coalescence des parties 

normalement séparées. Par exemple l'avortement du bourgeon frontal 

amènera sur la ligne médiane les formations latérales en particulier les 

placodes optiques et les bourgeons maxillaires; il en 'résultera une série de 

monstruosités appelées cyclocéphalies, caractérisées dans les cas typiques 

par l'existence d 'un oeil médian dans une orbite unique. 

L'avortement des bourgeons mandibulaires amène les placodes 

optiques, donc les oreilles vers la ligne médiane. Il en résulte une série de 

monstruosités appelées otocéphalies caractérisées par la réunion des oreilles 

sous le massif facial. 

CO / 4 Modification dans le mouvement des ébauches 

cO/4.1. Les ectopies 

L'ectopie se caractérise par le fait qu'un organe se fixe définitivemen1 

dans une position anormale qui correspond généralement à 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 migration, il 

demeure dans le pelvis au voisinage de l'artère iliaque primitive: c'est 

l'ectopie rénale pelvi~nne. 
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Les testicules se forment dans la région abdominale et atteignent 

normalement le scrotum vers !e moment de la naissance. Dans la 

cryptorchidie les testicules occupent une position aberrante située à un 

niveau quelconque entre l'abdomen et le scrotum. 

cO/ 4.2. Les troubles de rotation 

Des anomalies peuvent résulter d'une perturbation des mouvements de 

rotation qui se produisent à l'occasion de la mise en place de · certains 

constituants corporels, en particulier de ceux qui acquièrent des formes 

asymétriques au cours de l'organogenèse. 

Exemple: le situs inversus, les modifications dans l'abouchement des 

gros vaisseaux au niveau du coeur. 

cOI 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 à l'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 céphalique dont le feui let 

superficiel formera ventralement l'intestin antérieur, et .un pli caudal dont le 

feuillet profond formera ventralement l'intestin postérieur tandis que le feuillet 

superficiel formera la paroi hypogastrique. En même temps que la plicature 

céphalo-caudale se produit, il y a une plicature latérale. Les plis latéraux, en 

continuité avec les précédents formeront l'intestin moyen et formeront la 

paroi des flancs. 

L'inhibition du plissement embryonnaire aura pour résultat d'empêcher 

la fermeture ventrale du corps de l'embryon, alors que la différentiation des 

différents viscères et celle des structures pariétales elles-mêmes se fera 

normalement. Il en résulte une série de monstruosités appelées célosomies, 

c'est-à-dire hernies ve tra ies. 

CO / 5 Persistance anormale de structures embryonnaires 

cOI 5. J. Persistance de restes embryonnaires 

La chorde peut laisser des vestiges qui siègent soit dans la région 

sphéno-occipitale, soit dans la région sacrococcygienne. 
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L'appareil branchial peut persister en partie sous forme de Kystes, de 

fistules cutanées, pharyngiennes ou auriculo-cervicales et de nodules 

cartilagineux. 

cO/5.2. Persistance de dispositifs anatomiques emblyonnaires 

Diverses malformations sont liées à la persistance d'un dispositif 

embryonnaire qui aurait du disparaître au cours de l'ontogenèse. Par 

exemple: la persistance du trou ovale intermusculaire et celle du canal 

artériel qui doivent normalement se fermer après la naissance. L'imperforation 

anale due à la présence de la membrane anale qui aurait dû se résorber. 

CO / 6 Le problème des monstres doubles 

Les "monstres doubles" peuvent résul1'er du dédoublement d'un 

embryon d'abord unique, ou de l'accolement de 2 embryons isolés. De très 

nombreux travaux d'embryologie expérimentale ont confirmé cette notion et 

mis fin à la "querelle des monstres" qui opposait depuis le début du XVIIIe 

Siècle. les partisans de la théorie unitaire à ceux de la théorie dualiste. 

III.C.2 L'hérédité des malformations congénitales 

D'une façon générale, les processus fondamentaux de la 

morphogenèse sont génétiquement contrôlés et dépendent des facteurs 

d'environnement pour la pleine expression de leur potentiel phénotypique. Il .. 
convient cependant de souligner la subtilité propre des phénomènes 

impliqués dans le développement des malformations. 

Si l'on en juge par le nombre faible de malformations dans lesquelle '> 

l'étiologie est nettement reconnaissable, la cause majeure des malformations 

est l'anomalie génétique; Il y'a trois grands types de modes de transmission 

génétiques capables d'entraîner une morphogenèse anormale: la 

détermination polygénique en simple ou double dose, la transmission 

mendélienne des gènes mutants, le déséquilibre génique global par 

anoma lie chromosomique. la compréhension de ces mécanismes est un 

préalable important pour le conseil génétique devant les parents le plus 

souvent anxieux. 

------------._----------------------------------
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0°. La transmission polygénique 

C'est le mécanisme majeur dans la transmission des anomalies primaires 

simples communes. Les défauts siègent sur plusieurs loci géniques, aucun 

d'entre eux ne pouvant être considéré comme responsable à lui seul de la 

malformation. " est évidemment difficile de prouver la transmission 

. polygénique. Des études de CARTER et SMITH (7,53) l'ont fortement incriminé 

dans la transmission des défauts localisés de la morphogenèse, en particulier 

les fissures labio-palatines, les fissures palatines seules, les sténoses du pylorE:1:t 

la luxation congénitale de la hanche, le pied bot, la po!ydactylie ainsi que 

les anomalies de type anencéphalie, myéloméningocèle. Certaines des 

influences en cause dans ce genre d'affections familiales agissent dans le 

sens de l'élévation ou de l'abaissement d'un certain "seuil" au dessus duquel 

l'anomalie 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 l'infirmité. La polydactylie 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 système 

nerveux prédominant par contre chez les Irlandais (53). Il est possible que 

certains facteurs non génétiques comme les facteurs environnementaux 

jouent un rôle semblable de "seuil", f'!lais leur identification n'est pas aussi 

facile que celle du sexe ou de la race. 

Il est possible pour ces affec1ions à transmission 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 degré (parents, enfants, frères et soeurs); par 140 si 

le père ou la mère est a ussi atteint; par 7 chez les apparentés de 2e degré 

(oncles, tantes, neveux, nièces); par 3 chez les cousins germains (20,53). 
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Dans nombre de situations toutefois, la malformation congénitale dont 

souffre l'enfant ne représente pas une entité ou un syndrome défini. 

L'absence de possibilité d'identification et de comparaison rend l'estimation 

du risque encore plus vague et difficile. L'expérience empirique montre que 

dans ces cas-là, à condition qu'il 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 à 3% (7) . 

Le risque naturellement est plus élevé (10 à 15%) s'il existe déjà deux enfants 

affectés. De plus en règle. générale, plus l'infirmité est extensive ou grave, plus 

le risque de récidive est élevé. Cela est en accord avec le système 

d'hérédité supposé: plus l'infirmité est grave, plus le nombre de facteurs 

génétiques délétères est élevé, et par conséquent plus grand est le risque de 

récidive parmi les frères et soeurs suivants. Il faudra donc dans une telle 

situation indiquer un risque de récurrence plus élevé que 5%. 

bD. La transmission mendelienne des gènes mutants 

Un gène mutant veut dire un gène modifié. 

Les anomalies autosomales dominantes montrent souvent une large 

variabilité d'expression parmi les sujets atteints, probablement à cause des 

différences minimes dans l'allèle normal du gène mutant. De la même façon, 

on trouve chez les sujets atteints d'autres différences dans l'équipement 

génétique et dàns l'environnement. Si l'anomalie 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 récente ont de ce fait même, un risque de récurrence négligeable. 

Certains des syndromes d'étiologie inconnue peuvent aussi être des 

mutations géniques uniques, mais l'absence de reproduction empêche de 

confirmer l'hypothèse. Les mutations récentes apparaissent très souvent liées 

à un âge 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 transmission se fait par deux parents cliniquement normaux 

mais ayant tous 2 le même gène mutant récessif en simple dose. Le risque est 

évidemment accru si les parents sont de même famille. Le risque de 

récurrence pour un tel couple est de 25% pour chaque descendant. Ces 

gènes sont relativement rares dans la popula·lion. Ainsi le risque est petit pour 

les collatéraux comme pour les enfants normaux d'avoir une descendance 

atteinte. 

La fréquence des maladies récessives liées au chromosome X chez le 

mâle est le reflet direct de la fréquence des gènes récessifs liés à X dans la 

population. La chance pour une femme de faire la maladie est minime. 

Les gènes uniques dominants liés à X donnent des anomalies à 
expression patente chez la femme XX et habituellement ont un effet très 

sévère chez le mâle XY. Ce type de transmission est souvent confondu à une 

transmission autosomale dominante dont on peut toutefois la distinguer par 

les critères suivants: la haute gravité d'expression chez le mâle atteint; la 

possibilité pour les mâles atteints d'avoir des enfants garçons normaux alors 

que toutes les filles sont atteintes. 

CO. Déséquilibre génétique dû à des anomalies 
grossières des chromosomes. . . 

La balance génétique des c e llules dépend de l'intégrité des 

chromosomes et de leur répartition correcte au moment de la division 

cellulaire. Pendant la division réductionnelle de la méiose, un élément de 

chaque paire d'autosomes et des chromosomes sexuels est distribué au . 
hasard à chaque ce!!'Jle fille alors que dans la mitose, chaque chromosome 

répliqué est clivé longitudinalement jusqu'au centromère de telle façon que 

chaque cellule fille reçoive un équipement génétique identique. Une 

morphogenèse anormale peut résulter d'un déséquilibre génétique. On peut 

citer 3 types de déséquilibres: la maldistribution chromosomique, les fractures 

chromosomiques, la maldivision du centromère. 
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La maldistribution chromosomique lors de la division cellulaire est le 

type le plus commun. Elle apparaît comme l'éventualité génétique de loin la 

plus grave qui puisse arriver chez l'homme. Près 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'aneuploïdie". La majorité de 

ces déséquilibres génétiques ne peuvent commander un développement 

normal et entraînent la mort précoce de l'oeuf. Un chromosome sexuel 

excéden'taire est la plus fréquente des aneuploïdies, du moins partiélles chez 

les survivants parce que ces aneuploïdies donnent lieu aux troubles 

morphogénétiques les moins graves. Les individus XXY, Xyy, XXX apparaissent 

normaux à la naissance. 

3 trisomies autosomales seulement ont été" d écouvertes, 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 même type de 

déséquilibre génétique tendent à avoir un trouble identique à la 

morphogenèse. 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 spontanés, la 

majorité des trisomies 18 et 13 ne peuvent survivre à la période prénatale. 

Celles qui ont pu survivre ont donné des nouveaux nés polymalformés, 

rarement capables d'une très longue survie extra-utérine. Quant aux 

monosomies, la seule potentiellement viable est l'anomalie XO. Bien qu'on 

connaisse assez mal l'étiologie de cette distribution chromosomique 

défectueuse, un facteur bien connu est la probabilité très augmentée de ce 

'Z type de malformations par l'âge avancé~ de la mère. 

Moins souvent, le déséquilibre peut résulter d'une fracture 

chromosomique. La pièce cassée d'un chromosome peut se retrouver place 

dans les chromosomes fracturés, phénomène connu sous le nom de 

translocation. On aboutit ainsi dans des cas de fracture avec délétion à des 

rnonosomies partielles, dans les cas de fractures avec réarrangement à des 

trisomies partielles. Ainsi 6% des sujets présentant un syndrome de DOWN ont 

en réalité une trisomie partielle. 

La maldivision ou la fracture du centromère lors de la mitose aboutit à 
la formation d'un isochromosome, chromosome extra-long fait de la 

superposition dans le sens de la longueur de 2 bras longs du chromosome 

initia l. 
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III.C.3 Devenir des m a lformations congénitales 

Le pronostic d'une malforma1ion congénilale dépend du type, de la 

sévérité 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 l'objet d'une réparation 

parfa ite, bien d'autres révèlent un caractère fatal, sans possibilité de 

traitement. Pour d'autres enfin, le traitement n'est ni indispensable, ni 

nécessaire et le sujet atteint ne présente aucune gène particulière. 

a O Les malformations non traitables 

Nous distinguerons essentiellement les anomalies chromosomiques et 

certaines anomalies organiques pures. 

aO-1. Anomalies chromosomiques 
Les malformations dues aux aberrations chromosomiques restent 

jusqu'à ce jour un grand défi pour la médecine. Les sujets atteints doivent 

porter la tare toute leur vie. 

Ils s'agit le plus souvent d'anomalies numériques des chromosomes par 

défaut (cas des monosomles) ou plus fréquemment par excès (cas des 

trisomies) ~ mais parfois l'anomalie peut être structurale c omme 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 certa in 

nombre de caractères communs: 

une dymorphie corporelle a p paraissant nettement avec l'âge; 
x. 

une arriératio n mentale. 

Certains sujets peuvent atteindre l'âge adulte (syndrome de DaWN), 

d 'autres par contre comme ceux atteints de trisomie 13 ne peuvent espérer 

qu'une survie de quelques jours. 

Les aberrations de" chromosomes sexuels entraînent le plus souvent la 

siérilifé chez le sujet atteint, mais ceux atteints du syndrome triple X peuvent 

avoir une progéniture normale (20, 32, 53). 
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aO-2. Anomalies organiques 

Certaines malformations, bien que organiques sont d'une sévérité 

défiant toute chirurgie réparatrice. Ainsi, toute tentative de traitement de 

l'anencéphalie est inutile, le décès survenant pendant l'accouchement ou 

. q uelques heures après (30, 53). De même, un enfant porteur d'un syndrome 

de POTIER avec agénésie rénale bilatérale n'est pas viable (20, 47) . 

bO. Les malforrnations réparables 

Les systèmes digestif, cardio-vasculaire, uro-génital, locomo;c.ur et 

nerveux sont les sièges habituels de ces malformations. 

bO. 1. Le système digestif 

Certaines anomalies de ce système sont mineures à l'instar di!) !a petite 

hernie ombilicale qui peut se résoudre spontanément ou être traitée par une 

simple ceinture de contention ombilicale, où même ê1re portée sans gêne 

(12). Quand l'indication chirurgicale est posée, la technique reste simple. 

D'autres anomalies comme la fente labiale et/ou palatine font l'objet 

d'un traitement dont la motivation esthétique est souvent primordiale (44) , 

D'autres enfin constituent des urgences chirurgicales(6). C'est le cas des 

obstructions intestinales hauie et terminale, de l'occlusion intestinale d'origine 

malformative et des anomalies pariétales à l'instar de l'omphalocèle, des 

laporoschisis, de la hernie diaphragmatique. 

bO.2. Système cardio-vasculaire 

Certains défects cardiaques sont spontanément résolutifs comme la 

persistance du cana! artériel, les communications inter-auriculaires et inter

ventriculaires de petit calibre. 

D'autres permeHent une vie sans difficulté et seront de découverte 

fortuite. C'est le cas de c ertaines dextrocardies. 

D'autres anomalios encore permettent une survie mais avec des 

handicaps plus ou moins sévères. C'est le cas des communications 

interventriculaires entraînant des insuffisances cardiaques. 

La chirurgie cardiaque a fait beaucoup de progrès et beaucoup 

d'anomalies trouvent un dénouement heureux permettant une survie à court 

et à moyen terme acceptable(21, 59, 61 J. 

-------_. 
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hO. 3. Système uro-génital 
L'épispadias ou l'hypospadias dans leurs formes mineures peuvent ne 

subir aucun traitement sans que le sujet concerné ne soit profondément 

perturbé(47). Il importe cependant de noter q ue certaines anomalies parfois 

inapparentes peuvent avoir des conséquences fâcheuses dans le futur. C'est 

le cas du testicule non descendu qui, méconnu ou non traité exposp le sujet 

a la stérilité, voire à une dégénérescence maligne du testicule 

cryptorchide(2). 

Si le phimosis relève d'un traitement facile, la réparation de l'extrophie 

vésicale est difficile et les résultats décevants. 

hO. 4. Système locomoteur 
Les anomalies mineures comme polydactylie e t syndactylie peuvent se 

passer de tout traitement ou faire l'objet d'un traitement simple(58). 

Les traitements orthopédiques sont habituellement les plus utilisés dans 

les déformations des membres. 

Les agenesies partielles ou totales des membres peuvent bénéficier 

d'un traitement prosthétique( 11, 13) 

hO. 5. Système nerveux 
Les malformations de ce système sont d'un traiter.nent difficile. En dépit 

des possibilités de traitemelJt, le pronostic reste sombre pour beaucoup de 

cas. Quand les sujets ne décèdent pas, les séquelles restent très importantes. 
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111.0 Revue des travaux consacrés aux malformations 
congénitales 

Des travaux de nombreux auteurs à travers le monde sont consacrés 

aux malformations congénitales. 

Series Americaines, Européennes et Asiatiques 

*Mc INTOSH et 01137) en 1974 publient les résultats d'une étude prospective 

menée à la clinique anténatale du "Sloane hospital for women" aux Etats

Unis: 

l'incidence 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 à la période néonatale; de 13,6% chez mort

nés; 29,6% chez les enfants décédés en période néonatale. 70,6% de décès 

survenant entre le premier et le douzième mois étaient dus aux 

malformations; 

l'incidence chez les garçons (8.4%) était plus élevée que chez les filles 

(5,5%); 

l'incidence 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 blanès avaient une incidence plus élevée (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, l'incidence était 

basse (5,3%) chez les premiers nés contre 8,2% chez les quatrièmes nés; 

les malformations du système locomoteur et de la peau étaient les plus 

fréquentes, avec des incidences de 3% et 1,6% respectivement. 

*VARANGOT et coll .(60) en 1975 en France ont mené une étude rétrospective 

portant sur 20.591 enfants mort-nés ou nés vivants à la maternité de Port

Royal: 

l'incidence globale des malformations décelables à la naissance était 

de 2,08%; elle était de 1,94% chez les enfants nés vivants et de 12,115% chez 

les morts-nés; 

les malformations du système locomoteur étaient les plus fréquentes, 

20,5% de toutes les malformations; suivies des malformations cardiaques et 

urinaires: 16,8% chacune; 
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l'âge paternel a été trouvé élevé dans les fentes labiales et palatines. 

L'âge maternel était élevé dans la trisomie 21; 

le rang de naissance a été trouv.é bas dans les malformations urinaires; 

les mères des malformés ont eu auparavant plus souvent des 

avortements et des enfants mort-nés que les mères des enfants normaux; 

*MITAL et GREWAL (39) 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: 

l'incidence 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 garçons étaient plus fréquemment touchés que les filles, 2,79% 

contre 2,06%. 

les malformations du système nerveux étaient les plus fréquentes 0.67%, 

suivies des malformations du système digestif 0,48% et du système locomoteur 

0,43%. 

l'incidence des malformations était légèrement plus élevé (24,39%) 

chez les enfants de mères jeunes (16-20ans) et chez les gravida3. 

*STOLL C. et al ,(55) à Strasbourg de 1979 à 1989 examinent 131760 nouvêau

nés avec autopsie systématiaue de tout mort-né. et les investigations 

nécessaire y compris le caryotype. Ils trouvent 12,66% de malformations. 

*AI-JAWAD et al. (1) aux Emirats Arabes unis examinent de Janvier 1983 à 
décembre 1985, 22.090 nouveau-nés avec bilan paraclinique r:écessaire 

chez tout malformé. Ils trouvent une incidence globale de malformations de 

1,2%. 

*BOWER et a1(5) en autralie-Ouest de 1980 à 1987 effectuent une 

comparaison de malformations congénitales chez les aborigènes et les non 

aborigènes à partir des registres de malformations. Ils trouvent une 

prévalence globale de malformations de 3,5% dans les deux groupes. 

Cependant, ils notent une différence significative concernant les types de 

malformation. Ainsi, dans le groupe des aborigènes, les malformations 

nerveuses, cardio-vasc ulaires et les fentes labio-palatines sont plus fréquentes 

que dans l'autre groupe; par contre les malformations digestives et uro

génitales y sont relativement moins fréquentes. 

*XHSIEH-TI et a1.(64) en' 1995 publient le résultat d 'une étude entamée depuis 
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14ans à l'hôpital Mémorial de Chang Gung en Chine sur les malformations 

congénitales: r 

ils ne trouvent pas de différence significative quand à l'âge maternel et 

la parité par rapport à la population générale. Par contre les mères d'enfants 

porteurs d'aberrations chromosomiques étaient relativement plus âgées. 

les enfants malformés présentaient un fort taux de retard de croissance 

intra-utérine(15%) contre 7% pour la population générale. 

les systèmes les plus touchés étaient le système nerveux central, le 

système locomoteur, la région cranio-faciale. 

Séries Africaines 

*SIMPKISS et LOWE (52) sont les auteurs de la première étude publiée sur 

l'incidence des malformations congénitales dans une population africaine en 

1961. Ils examinent consécutivement 2068 nouveau-nés africains au "Mulago 

Hospital" de Kampala. L'incidence globale des malformations est de 5,4% 

avec une prédominance de la polydactylie (1,4%) et une rareté des 

malformations du système nerveux central (0,096%). 

*BROWN et SANDHU cités par Holmes (28) ont passé en revue par l'étude des 

registres 47.010 naissances survenues au "Mulago Hospital" de Kampala de 

1953 à 1964. Cette revue comportait 372 études nécropsiques: l'incidence 

globale des malformations congénitales fut de 0,93%; Les malformations du 

système locomoteur représentaient 57,2% des cas et l'atteinte du système 

nerveux central était rare (0,3%). 

*En République Arabe d'Egypte, le problème est étudié depuis 1962 et en 

1968, Karim et al cités par ILOKI (30) publient les résultats d'une étude 

rétrospective menée au département de gynécologie-obstétrique de 

l'université de Ain Shans: 

la fréquence globale ( es malformations fut de 1,73%. Les malformations du 

sys:'ème nerveux central furent les plus ' fréquentes 62% de toutes les 

ma Iformations. 

*En 1969, GUPTA (27) à Ibadan trouve une incidence globale de 

malformations congénitales de 3%. Le système locomoteur est le plus affecté 

(0,97%); le système nerveux central 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" à MoshL 
Tanzanie: 

L'incidence globale des malformations congénitales chez les enfants 

mort-nés ou vivants à la naissance est de 6,53%. 

Les malformations du système locomoteur sont les plus fréquentes 

(4,6%) tandis que le système 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 

fréquentes, 32% de to .tes les observations. 

*SENGEYI et coll . (50) au Zaïre d 'Octobre 1985 à Septembre 1986 examinent 

systématiquement 4465 nouveau-nés. L'incidence des malformations est de 

2,5%. Les système locomoteur est le plus touché (30%). 

*GOUJARD et MAILLARD (25) au Togo de 1987 à 1989 examinent 8464 

nouveau-nés avec passage d'une sonde nasogastrique à tous les nouveau

nés. L'incidence des malformations est de 4,3%. 

*NGOUONI et al .(44) au CJj .U de Brazzaville de 1987 à 1992 recensent 75 cas 

de fentes labiales, soit une fréquence hospitalière de 5%: il s'agissait de 43 

garçons (57,3%) et 32 filles (42,7%) , les facteurs associés retrouvés étaient les 

tentatives d'avortement (24%), l'hérédité (4%), sérologie syphilis positive (2,7%), ' .,. 

toxoplasmose (1,3%). 

* ILOKI L.H. et al .(30) rapportent 10 cas d'anencéphalie diagnostiqués de 1989 

à 1991 dans les maternités de Brazzaville: l'incidence de l'anencéphalie 

trouvée est de 0,12% ; Les mères sont jeunes (l'âge moyen = 27,5 ans); elles 

sont d'un niveau socio-économique bas; Le foetus de sexe féminin est le plus 

touché (9 cas sur 10). Aucun facteur étiologique n'a été formellement 

inuiminé. Toutefois, un soupçon a porté sur la consommation en début de 

grossesse des pommes de terre infestées par le champignon phytophtora 

infestans. 

Series Camerounaises 

---_ .. -_._------- ------_ .... -
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*En 1977 NOA NOATINA (45) pour sa thèse de Doctorat en médecine 

examine pendant 4 mois un total de 1511 nouveau-nés dans les maternités 

de l'Hôpital Central de Yaoundé et de l'Hôpital d'Enongal. Il trouve une 

incidence globale de malformations de 3,04%. Le système locomoteur est le 
plus touché (51%). 

*TAKOU (57) dans le cadre de son travail de thèse en 1987 examine en un 

mois à la maternité principale de Yaoundé 1010 nouveau-nés. Elle trouve 1 % 

de malformations. 

*En 1983 NDZI (43) pour son travail de thèse sur le devenir des grossesses à la 

maternité principale de Yaoundé examine 3600 nouveau-nés en 4 mois et 

trouve 0,4% de malformations. 

*En 1992 FOUDA (22) , examinant 9052 nouveau-nés dans les maternités de 

l'Hôpital Central de Yaoundé, du C.H.U et de l'Hôpital de la Caisse trouve 

0,82% de malformations. Les malformations du système locomoteur viennent 

en tête (42,66%); suivent celles du système digestif (13,33%), puis du système 

nerveux central. Les syndromes polymalformatrifs représentaient 9,33% des 

cas. 

Malformations congénitales diverses et environnement 

*MONTELEONE et CASTILLA (40 ) en 1994 au Brésil, étudiant l'implication de la 

pollution atmosphérique d'origine industrielle sur la survenue de 

l'anencéphalie examinent de façon prospective 10.000 nouveau-nés dans 3 

maternités de Cubatao. Le seul taux de malformation plus élevé qu'attendu 

fut celui de la polydactylie, ceci dû à la forte concentration des noirs dans 

cette localité. 

*FURMAN et al (23) en 1983 comparent 3 g'roupes d 'enfants: les enfants de 

128 femmes diabétiques insulino-dépendantes prises en charge avant la 

grossesse à ceux de 292 diabétiques insu lino-dépendantes prises en charge 

en cours de grossesse et ceux de 420 patientes non diabétiques enceintes. La 

fréquence de malformations dans la première population est de 0,8%; dans 

la deuxième de 7,5% et dans la dernière de 1,4%. Ils concluent que le risque 

de teratogenicité du, diabète peut être réduit à une prise en charge 
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précoce. 

*J.E. EMBREE et al (17) comparent en 1989 à Naïrobi les enfants de 85 mères 

VIH+ et de 98 mères VIH-. Ils ne trouvent pas une différence d'incidence des 

malformations. 

*MACQUA RT MOULIN G. et 01 .(34) entre 1987 et 1989 étudient la sensibilité de 

l'échographie obstétricale dans le diagnostic anténatal des anomalies 

foetales majeures. Ils trouvent une sensibilité de 75%. Les périodes jugées 

propices pour cet examen se situent entre 20 à 22 et 30 à 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 à Tours élaborent un calendrier de prise 

en charge des malformations du membre supérieur. Ils remarquent que pour 

la majorité des anomalies mineures, la date n'a pas d'i~portance autre que 

psychologique. Les malformations majeures nécessitent souvent plusieurs 

temps opératoires. 

*OGINOT et al (58) en 1994 au Japon publient les résultats de 113 

polydactylies reséquées par.cJes méthodes chirurgicales diverses. Les résultats 

ont été jUQos satisfaisants dans 88,49% de cas. 

MASSE P. (35) s'est intéressé au traitement orthopédique des malformations 

des membres. Il pense que l'appareillage des grandes malformations des 

membres peut permettre à l'enfant de suivre une progression aussi normale 

que possible pour son âge. 

*DE MEY A. et al(13) rapportent 900 fentes labiales et/ou palatines opérées 

de 1958 à 1992 à l'Hôpital Universitaire de Brugmann. La lèvre était fermée à 6 

mois et le palais à 18 mois. Dès 1982, les aufeurs analysent deux groupes de 

50 et 49 enfants âgés de 5 ans et respectivement opérés par la première 

méthode et une deuxième consistant en la véloplastie à 3 mois et la 

palatoplastie ou cheiloplastie à 6 mois. Ils notent une amélioration 

significative des résultats sur la croissance normale du maxillaire et sur la 

phonation dans le deuxième groupe. Toutefois, ils remarquent que les 

résultats auditifs sont insuffisants quelle que soit la technique utilisée. 
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*ALLOUCH G. (2) en 1993 pense qu'on devrait opérer le testicule cryptorchide 

de plus en plus tôt (moins de 2 ans) pour éviter la survenue de deux 

complications majeures à savoir la dégénérescence et la stérilité. Toutefois il 

note que le testicule qu'on pe 't partiellement abaisser jusqu'au pubis est à 
. priori sortable du canal inguinal et peut donc bénéficier du traitement 

médical (gonadotrophines). 

*PELLERIN D. (47) pense que le chirurgien pédiatrique devrait souvent être 

modeste dans sa capacité à restaurer les organes génitaux externes lorsqu'ils 

sont le siège de certaines malformations isolées (epispadias, extrophie 

vesicale ... ) 

*COULYBALY B. et al (10) font part de leur expérience sur les valves de l'urètre 

postérieur chez le nouveau-né. Les explorations radiologiques et 

endoscopiques 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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IV - A Cadre, type et période d'étude 

IV - A-l Le cadre d'étude 

L'étude a eu pour cadre les services de gynécologie-obstétriquè, de 

pédiatrie et les archives médicales de l'Hôpital Général de Yaoundé. 

L'Hôpital Général de Yaoundé (HGY) est l'un des deux hôpitaux de 

référence du Cameroun. Il est doté d'une infrastructure moderne et d'un 

personnel hautement qualifié. Le coût des prestations dans cet hôpital 

montre qu'il est généralement fréquenté par des patients remplissant les 
exigences financières 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 salle avec table de réanimation néonatale. 

Les nouveau-nés normaux accouchés par voie basse séjournent au 

minimum pendant deux jours à la maternité et sont examinés 

systématiquement par un pédiatre avant la sortie. 

Les nouveau-nés accouchés par césarienne, les nouveau-nés 

prématurés et les nouveau-nés pathologiques sont transférés dans le service 

de pédiatrie où ils sont médicalement pris en charge. 

1 .b. Service de pédiatrie 

Il comprend: une unité de consultation externe, une unité 

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 envoyés 

dans le service de pédiatrie tous les matins des jours ouvrables pour l'examen 

du pédiatre. 
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l-c. Les archives médicales 

Les archives médica les sont logées dans une grande salle où les 

dossiers médicaux sont classés dans des rayonnages par ordre alphabétique. 

Toutes les femmes qui consultent ou accouchent à l'hôpital possèdent 

un dossier médical aux archives. Il en est de même pour tous les enfants 

ayant bénéficié d'une consultation externe ou ayant séjourné à l'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'étude 

La partie retrospective de notre étude couvre la période allant du 1 er 

Juin 1992 au 31 Mai 1995 soit 36 mois. 

La partie prospective concerne la période du 1er Juin 1995 au 31 Août 

1996, soit 15 mois 

IV-B Nos patients 

Nos patients sont des nouveau-nés porteurs d,'une ou de plusieurs 

malformation(s) congénitalels). 

a) Les critères d'inclusion 

Est inclus, tout nouveau-né vivant, né à terme ou prématuré à la 

maternité de l'HGY, et présentant une ou plusieurs anomalie(!») 

morphologique(s) au cours de l'examen physique à la naissance ou lors des 

consultations systématiques à 6 semaines, 4 mois, 9 mois et 12 mois d'âge. 

b) Les critères d'exclusion 

Sont exclus: 

c:>les r.lort-nés; 

. c:>les nouveau-nés provenant d'une autre formation hospitalière que 

l'HGY. 

IV - C Le matériel utmsé 

Pour atteindre nos objectifs, nous avons utilisé le matériel suivant: , 

c:> un stéthoscope; 
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qun otoscope à piles; 

qun thermomètre à mercure; 

qun mètre ruban gradué de 0 à 150 centimètre; 

qune lampe-torche à pile; 

qdes abaisse-langue en bois; 

qdes crayons à bille; 

Méthodologie 

qun pèse-bébé de marque SECA étalonné de 0 à 16 kilogrammes; 

q une toise pour bébés et nourrissons graduée de 0 à 100 c entimètre; 

qune table d'examen; 

q les registres et dossiers des patients; 

qun échocardiographe couplé au Doppler conventionnel (Doppler 

pulsé et Doppler continu); 

qune calculatrice scientifique de marque SHARP; 

qun ordinateur avec les logiciels SPSS 6.0, EXCEL 5.0, etEPllNFO 5.0; 

qla fiche technique (voir annexe). 

IV - D Recrutement et suivi des patients 

IV -D-1 L'Ethique médicale 

Nous avons demandé l'autorisation des parents d'enfants malades pour 

leur participation à notre .étude. La confidentialité quant à l'identité des 

patients a été respectée. De plus, le consentement des parents était requis 

au préalable avant tout acte (nécropsie, photographie de l'enfant 

malformé ... ) 

Les parents bénéficiaient d'un entretien avec le pédiatre (prise en 

charge psychologique) avant et/ou après l'annonce de l'anomalie de leur 

enfant. 

IV -D-2 Le recrutement des patients 

*Pour la partie retrospective, nous procédions par: 

o une consultation du registre des naissances de la mater'lité. Dans ce 

registre est réservée une colonne pour mentionner les malformations; 

o une collecte des renseignements dans les registres des hospitalisations 

et des consultations externes; 

o une étude des dossiers pédiatriques ainsi que ceux des parturientes 

dans les services concernés. 
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La fiche technique conçue pour la présente étude était dûment 

remplie pour toute malformation diagnostiquée. 

*Pour la partie prospective: 

Après un examen sommaire par les infirmiers accoucheurs à la salle 

d'accouchement, tout nouveau-né était systématiquement examiné par un 

étudiant de 6e année de médecine. L'examen était toujours supervisé par un 

pédiaire. Cet exampn comprenait pour tous les nouveau-nés vivants les 

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

~Ia posture du nouveau-né; 

~I'activité spontanée; 

~I'aspect et la coloration de la peau; 

~I'état respiratoire; 

~I'existence de toute anomalie grossière visible. 

2}L'examen topographique minutieux et rigoureux, axé slIr: 

*Tête et cou: 

~l'inspection des cheveux et du cuir chevelu; 

~Ia palpation des fontanelles; 

~lïnspection du nez, des yeux, des oreilles, et de la bouche; 

~I'examen de la cavité buccale à l'abaisse-langue et à la torche; 

~I'examen otoscopique; 

~l'inspection et la palpation du cou. 

"'Thorax: 
~ l'appréciation de la symétrie du thorax, de l'ampliation thoracique, du 

rythme et de la fréquence respiratoires; 

~ l'auscultation des poumons; 

~ l'appréciation de la fréquence et du rythme cardiaques. 

~ l'auscultation minutieuse du coeur dans toute la région précordiale et 

dans le dos; 

*Abdomen: 

~ l'inspection appréciant la symétrie, recherchant une voussure ou tout 

défect de la paroi; 

~ la palpation à la recherche des masses; 

~ l'examen de l'ombilic pour éliminer une anomalie de cette zone. 
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*Périnée: 

q l'inspection des organes génitaux externes et la palpation chez le garçon 

des testicules dans les bourses; 

q l'inspection de la région anale. 

*Membres: 

c:> l'inspection et la comparaison à la recherche des déformations, des 

anomalies de structure; 

c:> la manoeuvre d'Ortolani aux membres inférieurs pour éliminer une lùxation 

congénitale de la hanche. 

*L'inspection et le palpation du rachis. 

3) L'examen neurologique 

" appréciait: 
-le tonus passif; 

-le tonus actif; 

-les réflexes archaïques 

4) Les mesures anthropométriques 

*Taille, périmètres crânien, thoracique, brachial; 

*Poids. 

Au décours de cet examen physique, les mères dont les enfants étaio.nt 

porteurs de malformations subissaient une anamnèse qui recherchait: 

l'âge, la tribu et la profession des parents; 

• les antécédents familiaux généraux, médicaux et surtout l'existence de 

malformations. 

• les antécédents obstétricaux de la mère: grossesses, avortements, mort

nés, enfants d9cédés (causes de décès); 

les antécédents de la dernière grossesse: consultations prénatales, 

examens paracliniques, médicaments, maladies. 

Certaines données sur les antécédents médicaux des mères étaient 

recueillies à partir des dossiers médicaux et ceux concernant le déroulement 

de l'accouchement ainsi que le poids de naissance du nouveau·-né et le 

score d'Apgar à partir du registre des accouchements. 

Tous ces renseignements étaient portés sur la fiche technique conçue 

pour l'étude. (Voir Annexe) 

L'3s paramètrès concernant les enfants normaux étaient 
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essentiellement recueillis à partir du registre d'accouchement du bloc 

obstétrical. 

Des examens complémentaires étaient effectués chez certains enfants 

malformés pour confirmer ou préciser les mUlformations suspectées. C'est le 

cas de l'échocardiographie Doppler qui était réalisée chez tout patient 

présentant un souffle à l'auscultation du coeur. D'autres examens étaient 

effectués chez les mères 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 à une autre séance 

programmée. 
L'exploration cardiaque commençait par l'incidence parasternale 

gauche. Suivaient systématiquement les incidences apicale, suprasternale et 

sous-costale. Ces incidences permettaient d'apprécier les cavités, les parois 

card iaques, et les gros vaisseaux de la base du coeur. 

Le Doppler pulsé était enregistré grâc e à une sonde de 3,5 mégahertz, 

les images bidimentionnelles permettant de mieux positionner le faisceau 

d'ultrasons. Cette technique permettait de rechercher les flux pathologiques, 

de localiser et de détermÏ)1er leur vélocité. Pour la quantification du flux 

sanguin, le Doppler continu était réalisé. 

A la fin de l'examen, la recherche des séquences impc~ta ntes 

enregistrées sur magnétoscope ou imprimées permettait d'établir le compte 

rendu. 

IV -0-3 Le suivi des patients 

A la sortie de la maternité, les nouveau-nés étaient systématiquement 

revus par un pédiatre à la consultation externe programmée à 6 semaines, 4 

mois, 9 mois et 12 mois d'âge chronologique. Après leur consentement, nous 

insistions particulièrement auprès des parents de nos patients sur le bien

fondé de ces consultations. Les sujets porteurs d'une affection particulière 

bérléficiaient d'un suivi plus régulier programmé selon la pathologie en 

cause. Les patients porteurs de malformations cardiaques subissaient un 

examen échocardiographique de contrôle tous les 3 mois. 

Le chirurgien pédiatrique passait régulièrement dans le service de 

pédiatrie pour la prise en charge des cas chirurgic aux. 
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Nous n'avons retenu pour le présent travail que les données du suivi sur 

une période minimale de 4mois après le d iagnostic de la malformation 

IV-E Méthodes statistiques 

IV-E-l La population de nouveau-nés étudiée 

La taille de la popu lation dont nous avons besoin pour notre étude 

(population projetée) est calculée par la formule de LORENTZ: 
Z2.p.q 

n= - " -
j:! 

n = taille de la population 

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

a = Erreur d'échantillonnage 

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

q = 1-P 

= Erreur absolue pour un certain seuil de confiance t - 1 

Nous trouvons n= 1133. 

Cette population a été majorée pour avoir davantage de patients à 
suivre. 

IV -E-2 Analyse des données 

Nos données ont été traitées sur ordinateur avec les logiciels Epi-lnfo5.0, 

SPSS 6.0, et Excel 5.0. 

L'analyse de nos résultats a été effectuée par les méthodes de 

statistique descriptive. 

Pour toutes nos comparaisons, nous avons considéré le seuil de 

signification statistique p=0,05 . Dans le texte, on écrit p>0,05 si la différence 

n'est pas statistiquement significative, et p<0,05 si elle l'est. 

Comparaison des fréquences : Elle a été réalisée par le test du Khi2 

Comparaison de deux moyennes: Elle a été effectuée par le test de 

Student 

Comparaison de 2 pourcentages 

Nous avons utilisé la méthode statistique qui suit: 

Soient pl et p2 deux pourcentages donnés 

N 1 et N2 les effectifs y afférant 

SE l'erreur standard 

ONS la déviation norma le standard 
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Méthodologie 

SE ( 
~ (100 - ~ ) 1; ( 100 - 1; ) . ~ - 1; ) = + --=--'-------"-'-

NI N 2 

Si DNS> 1 ,96, ~ p<O,05 : la différence est statistiquement significative 

Si DNS<l ,96, ~ p>O,05 : la différence n'est pas statistiquement significative 

IV -F Difficultés rencontrées 

Nous aurions aimé pour compléter notre travail poser certains actes, 

mais cela n'a pas été possible. Ainsi: 

*Sur le plan du diagnostic positif: 

q les nécropsies n'ont pas été systématiques chez tous les patients 

malformés décédés et chez les mort-nés; 

les examens paracliniques n'ont pas été systématiquement 

effectués chez les enfants malformés et leurs mères. 

*Sur le plan étiologique: l'absence de caryotype chez nos patients suspects 

d'aberrations chromosomiques nous a empêché de pose. avec certitude le 

diagnostic sur les bases génétiques. 

*Sur le plan du suivi: nous n'avons pas revu tous nos patients comme nous le 

souhaiterions. 
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Résultats 

V -A. L'évolution glo ale des grossesses pendant la période 
d'étude et l'incid-ence des malforma.tions ccngén it~les 

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

Pendant la période de notre étude, nous avons enregistré 1593 

naissances réparties comme suit: 

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

*25 nouveau-nés mort-nés, soit 1,57% 

Au cours de la même période nous avons enregistré 52 avortements, 

soit 3,16% de toutes les grossesses. 

Le tableau 1 illustre la répartition des naissances selon le terme de la 

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

Tableau 1: Répartition des naissances selon l'âge gestationnel (AG) 

-

Terme de grossesse Nouveau- Nouveau-nés Total par Proportion 
en semaines révolues nés vivants mort-nés terme par t81 rne 

24-27 13 0 13 0,82% 

28-36 145 16 161 10,11% 

37-42 1361 7 1368 85,87% 

>42 49 2 51 3.20% 

Total 1568 25 1593 100% 

On note 85,87% de naissances à terme, 10,93% d'accouchements 

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

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

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

vivants. 94 d'entre eux étaient porteurs de malformations, soit une incidence 

globale de 6% 

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

Sexe Nouveau-nés vivants Nouveau-nés mort- Total 
nés 

Garçons 793 12 805 

Fi lles 774 13 787 
• 

Sex-ratio 1,02 0,92 1.02 

Nous avons noté l'absence d'organes génitaux externes chez un 

nouveau-ne. 
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V -8. Les caractéristiques des mères et des nouveau-nés 
étudiés 

V -B-l. le profil des mères 

V -B-l-l. L'âge rnaternel (Tableau Il) 

Résultats 

Tableau III: Répartition d es mères par tranche:,d'âge et proportion des mères d'enfants 
mal formés. 

Age Total Mères de 
maternel en nouveau- Mères de nouveau-nés 

années nés malformés 
révolues normaux 

Nombre Proportion 

<15 0 0 0 0% 

15-19 21 20 1 4,76% 

20-24 204 201 3 1,47% 

25-29 413 382 31 7" "% 

30-34 538 502 36 6,69% 

35-39 303 285 18 5,94% 

2:40 64 59 5 5,81% 

Total 1543 1449 94 ... 
La plus jeune mère avait 17 ans et la plus âgée 48 ans. L'âge moyen 

était de 30,42±5,32 ans dans la population des mères d'enfants normaux. Il 

était de 30,85±4,33 ans chez les mères de nouveau-nés porteurs de 

malformations. La différence n'est pas significative (p= 0,44) . 

. On note moins d e malformations dans la proqéniture des femmes 

âgées de 20 à 25 ans. La différence est statistiquement significative avec les 

autres groupes d 'âge (X2= 11 ,45; ddl = 5; P = 0,043) 
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15 à 19 20 à 24 25 à 29 30 à 34 35 à 39 

Figl : Répartition globale des mères par tranches d'âge. 
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Résultats 

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

Tableau IV: Répartition des mères selon leur parité et proportion des mères d'enfants 
malformés. 

. 
Mères de nouveau-nés malformés 

Parité Total Mères de nouveau-nés 

normaux 
Nombre Proportion 

1 390 365 25 6,41% 

2 303 284 19 6,27% 

3 321 303 18 5,61% 

4 256 240 16 6,25% 

5 138 131 7 5,07% 

>5 135 126 9 6,66% 

. 
Total 1543 1449 94 1::::!!!ii!I!I:!:::! 

On ne note pas de différence significative de survenue des 

malformations selon les parités maternelles (x2=O,88; ddl = 5; P = 0,97) 
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Résultats 

V ··B-1-3. Les antécédents d'avortements (Tableau V) 

Tableau V: Répartition d es mères selon les a n técédents d'avortements et pi oportions 
d es rr,ères d'enfants malformés 

-

" Nombre 
T ota! des rr. è,e ~ Mères de nouveau··n ' 

d 'avortemenis normaux 

.. ~ _. 
1 .. -

0 743 697 46 6,19% 

1 357 333 24 6,72% 

2 294 279 15 5,1()% 

3 81 76 5 6,17% 

?4 68 64 

Total 1543 1449 

- .. . - '= ... 

+ _____ ~ 5.8B% 

9A J __ ______ J 

Dans la population des mères d'e nfants normaux, 752 mères sur 1449 

avaient déjà 'fait au moins un avortement, soit 51 ,39%. 48 mères de nouveau

nés malformés sur 94 ClVCt~nt déjà fait un Q\fortement; Soit 51,06%. La 

différence n'est pas statistiquement s ign~ficative. 

On ne note pas de différence d 'incidence de malformation ;,;,.,;'·/ont les 

antécédents maternels d'ovortements (x2 = 2,3; ddl = 4; P = Q,68) 
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V -B--1-4. Origine par Provinces géographiques des 
mères d'enfcmts malforniés 

*Centre + Sud - Cameroun ............................... 35 

*Ouest .. .............................................................. .... 32 

*Lif'tcral ............................ ..... .................... ... ... .... .... 13 

*Nord-Ouest + Sud-Ouest ...... ............. .. ............... 9 

'l'Nord ....... : ..................................... ........................... 3 
*Autres (Togo:1; Zaïre: 1 ) ....................... .. ........... .... 2 

(37,23%) 

(34,04%) 

(13,83%) 

(9,57%) 

(3,20%) 

(2, 13';,. ). 

V-B-2. Le profil des nouveau-né s 

V -B-2-1 L'âge gesta'tionnel 

Tableau VI:Répartition de nouveau-nés sdon les termes de gro~.>èsse et p roporti on des 
nouveau-nésmalformés par terme de gross&sse 

Terme de grossesse en 

semaines révolues 

24-2/ 

22-36 

37-42 

>42 

Tolal 

Total d e:: 
nouveau

nés 

13 

145 

1361 .. 
49 

1568 

Nouveau-nés 
normaux 

13 

142 

1273 

46 

1474 

~~ouveau-nès 

maiforrnés 
r---.----,------ .. 

Nombre Propodion 

o 0% 

3 2,CJ7% 

88 6 "6CQ 1 

3 

l ,'~ 10 1 

L6,1 2% J 
--1---94--- I >U«:.2:J 

La durée de gestation la plus courte ayant abouti à l'accouc he ment 

d'un nouveau-né vivant était de 25 semaines. Le terme de la grossesse !te plus 

long était de 47 .)cmaines. 

Le terme rnoyen de grossesse était de 38,58 ± 2,4 semaines chez les 

nouveau-nés normaux. Il était de 39,04 ± 1,8 semaines chez les nouveau-nés 

malformÉs. La différenc e n'est pas signific ative(p=O,07). 

On ne note pas de diffén::llce signific ative de survenue des 

malformations suivant le terme (x2=5,21; ddl = 3; p= O,15). 
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Resultats 

V-B-2-2 Le score d'Apgar à la naissance (Tableau V!I) 

Table au VII: Répartition globale des nouveau-nés se lon le score d'Apgar à la nai~mnce 

Score Nouveau-nés normaux Nouveau-nés malformés P 
d'Apgar 

Nombre l Proportion No. bre 
1 

Proportion 1 
---

~3 67 4,5% 3 3,2% p>0~05 

4-6 124 8,4% 11 11 ,7% p>O,05 ' 

~7 1283 87,1% 80 85, 1% p>0,05 

Tota l 1474 100% 94 100% <:): .•. :::. 
- ::::-=:::::,::::;-.<::: 

On ne note pas de différence significative de ~core d'Apgar entre les 

nouveau-nés normaux et les nouveaux-nés malformés (p>O,05) 

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

Table au VIII: Répartition des nouveau-nés normaux et d es nouveau-nés 
malformés se lon le se;ze . 

1 

- -,- -

1 

• ! 
SexG Total cie nouveau- Nouveau-nés NCC'~c au~~ 

nés normaux m Cli formes :1. Garçons 742 51 

Filles 774 732 42 j Sex-Rotio 1,02 1,01 1,21 

Le sex-ratio des nouveau-nés malformés est de 1,21. H est de 1,01 chez 

les nouveau-nés normaux. La différence n'est pus significative (p>O,G5) 

_ ~~0U S avons noté l'absence d'orgar,2s géni1'a ux exterTIc: ~ c hez un 

nouveau-né malformé. 
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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 le 
groupe d'appartt:nance. 

-
PN 

1 
Nouveau-nés normaux Nouveau-nés malformés P j ---

1 1 
(grammes) Nombre Proportion Nombre Pror ,")rtion 

. 
< 1000 12 0,8% ° 0% p>0,05 

1000-1499 18 1,2% 1 1,1% ;-:- >0,05 

1500-1999 18 1,2% 1 1,1% p>O,OE 

2000-2499 88 5,9% 6 b,4% p>0,05 

~500-2999 366 24,9% 25 26,b% p>O,QS 

3000-3499 568 38,6% 37 39,3% p>0,05 

3500-3999 341 23,1% 20 21,3% p>O,05 

~4000 63 4,3% 4 4,2% p>0,05 

Total 1474 100% 94 100% i!: i.r: •••• • ••• · ••. ·• 
_.- -

Le poids moyen était de 3130 ± 579 grammes chez les nouveau-nes 

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 tranches de poids entre 

les nouveau-nés normaux et les nouveau-nés malformés (p>0,05) 
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Résultats 

v -.C. Les malTormatiorl~ dbgnostiquées 

v -. C. 1. Répartition des nouveau-nés par nombre de malformaiions 

Comme nous l'avons déjà relevé plus haut, l'examen clinique des 1568 

nouveau-nés vivants 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 

nombre de malformations diagnostiquées. 

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

unique, 11,70% ont plusieurs malformations 

Tableau X: Répartition des nouveau-nés malformés suiva nt le nombre de ((,oI formations 
individualisées par nouvea u-né 

Fig2: 

Nombre de Nombre de Proportion 
malformations nouveau-nés 

1 83 88,30% 
2 5 5,32% 
3 2 2,12% 

>3 4 4,26% 
Total 94 ,00% 

Proportion (%) • 
~~~~------------------------------, 

90 

80 

70 

60 

50 

40 

30 

20 

10 
O -~Will:iliill~~~Qili&~~ËË~~~~Ëttllijz~ 

3 >3 
Nombre de malformationS 

par nouveu-né 

Répartition des nouveau-nés selon le nombre de malformatuion:.; 
par nouveau-né. 
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V -.C-2. Rép artition des malformations selon le siège anatomique 

Tableau XI : RépclI·mion des rnalfûrrnCltions se lon le s10ge anatomique 

~ Siège anaj~miqU'~-~~:~~~~--:=----··-

! 1 F'olvdody!ie 

Membres 

Tête c t cou 

i Gp.nu recur'lOtum bikJi;'-;ral 
Masse charnue du 5...:: doigt main gaucne 
Pied~ ~oL tùius 
::-np lo nta tion anormale Se orteil pied droit 
C lynod ocly lie 
Micromé lie 
Ankylog !05sie(Frein d e langue) 
cou CO l 'rt 

Micropht ah nie 
1 Oblicuit .à des fE;nte~ palpébrales 
El=icanthu:, 
~en te IObio-palotine 
,\tn:~sie d es choanes 
HypE;ithèlo:isme 
On:;illes larges et bels irnplankes 
Or8ÏlIE::s minuscules 

16 
2 
2 
2 
2 

Ré~altats 

32 
(27, iL%) 

31 
(26.27%) 

Mcrognathie 
Atrichie "-'-------
Hernie ombilicale 

I
lrnperforation anale 

. omphalocèl"" 

- -~6--r-·---21--·-
Appareil d igEdif 

Ap pareil cardio
vascu!:.Jire 

_t He..J:.nie. d e la ligne blanche. 
CIV 
C IA 
PCA 

2 1 (1 ;, . .eG~;. J 

··--I~ 1 
2 19 

~!~ose supravalvulaire pulmoÎlaii6 -----4 __ -,2,--_ . .. L( 16'.·.I.;.:J_%_J __ 

r-------------j Absence de cordo;"] cmbilic\1L__ _ 
T8511c01e5 non palpables 4 
phimosis 

/\pp areil uro-géni1û! 1 hy(Jl0cèle 
1 • 

1 

gros (elns 
tlypc:;pC .... 1~ :) s 

______ ._L abse nce d~!:fLC2ne_~ génituux extel·ne~ __ 

Systàn le nerV8UX J
' ,A.ner; :_':'phaiie 
hydrocéphalie 

1-______ .___ ouverture ch:-s sutures r:né to l::i9!:!..8:..;:s __ _ 

Toi -:1 1 
===== 

3 
2 12 

(10,17%) 

LE:S malformGiions des m(;(nbres, de la tête ei du cC"..; i:3pr0sentent à 
e-1i2S seules 5~ ,.:.. :-:., cie l'ensamble d o ces anomalie~: ccngérlitaic s. 
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Résultats 

1 Proportion 

1 

Membres Tête et 

cou 

Appareil 

digestif 

Appare il 

uro-genital 

Système 

nerveux 

1 

anatomique 
Appareil 

cardio

vasculaire 

L ____________________________ _ ______ J 
Fig3: Regroupement des malformations selon le siège 
anatomique. 

V -.C-3. Les synd omes malformatifs rencontrés 

Les malformations multiples diagnostiquées chez certains nouveau-nés 

pouvaient s'intégrer 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 DOW·N: 1 cas 

*Le syndrome de POTIER: 1 cas 

*Le syndrome d'HALLERMAN-STREIFF: 1 cas 

*Le syndrome d'OPITZ: 1 cas 

Le détail de certains syndromes est présenté dans le chapitre consacré 

à la présentation de quelques observations (voir annexes). 
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Résultats 

V -.C.3-2. Les associations de ma lformations ne réalisant 
pas un syndrome connu et décrit 

Ces associations sont récapitulées dans le tableau XII. Elles étaient au 

nombre de 7. 

Tableau XII: Association de malformations ne réalisant pas un syndrome cOnnu 
et décrit. 

Malformations associées Nombre 

microphtallmie 
CAV 
gros reins 
cou court 1 
omphalocèle 
clinodactylie 
CIV 
Sténose pulmonaire 1 
Hernie ombilicale 
p olydactylie 
communication inter-auricula ire 1 
sténose supravalvulaire pulmonaire 
ClA+CIV 1 
Fente labio-palatine 1 
Cryptorchidie 
hernie ombilicale 1 
ph7mosis 
Anencéphalie 1 
Oreille mal ourlée 
Total 7 
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Résultats 

V -.0. Les caractéristiques anatomiques des malformations 
czrdio-vasculaires diagnostiquées 

Le diag nostic de présomption des cardio pathies congénitales était 

posé cliniquement. Une échographie cardiaque permettait d'en déterminer 

le type anatomique. 

Nous avons diagnostiqué 18 malformations cardiaques congénitales 

coligées chez 14 nouveau-nés. Ces malformations cardiaques sont 

regroupées dans le tableau XIII. 55,56% d 'entre elles sont représentées par 

des CIV. 

Tableau XIII: Types et caractéristiques anatomiques des malformations cardiaques 
diagnostiquées 

Type de Caractéristique Nombre Total 
malformation or il.. tomique 

ClV 7 
péri membraneuse 

ClV ClV trabécula ire 1 10 
non caractérisée 2 

ClA ClA ostiJnl 3 3 
secundum 

PCA - 2 2 
CAV 1 1 
Malformation Sténose 
valvulaire supravalvulaire 2 2 

pulmonnaire 
Total 18 

Quatre nouveau-nés présenta ient des associations de malforrnutions 

cardiaques ne constituant pas à elles seules un syndrome défini. Il s'ag issait 

de: 

CIA ostium secundum + CIV périmembraneuse: 2 cas*; 

C IA + 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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V-Et Le devenir de nos patients 

V-E- l . L'évolution globale 

'~" -. "; " 

. . . ,.'''' .~ 
~ 

Fig 4: Evolution globale des 94 patients porteurs de malformations 

Il ressort que: 

o 77 patients (81,91%) ont été suivis: 

* 69 patients (73,40%) ont survécu; 

* 8 patients (8,51 %) sont décédés 

Résultats 

o 17 patients (18,09%) ont été perdus de vue apres la sortie de la 

maternité 

Sur le plan thérapeutique: • 
o 41 patients (43,62%) ont bénéficié d'un geste chirurgical; 

o 53 de nos patients (56,38%) n'ont pas été opérés. 
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Résultats 

V-E-2. les patients opérés 

Tableau XIV: Type de malformations et devenir au cours de la première année 
de suivi des patients opérés. 

Type de malformation el Evolution d es p atients 
nombre 

Frein de langue (16) • Satisfaisante: 16 (39,02%) 

• Satisfaisante: 9 (21 ,95%) 

Polydactylie (16) • Petite masse résiduelle: 3(7,32%) 

· Patients perdus de vue : 4(9.76'/;) 

Phimosis 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 (2,4<1%) 

• Satisfaisante: 34 (82,92%) 

Tofal (41) • Séquelles: 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 
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V-E-3. les patients non opérés 

60.38% 

PatJenu vivants 

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 été suivis: 

*32 (60,38%) ont survécu 

*8 (15,09%) sont décédés 

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

Résultats 
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Résultats 

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

de ces patients non opérés. 

Tableau XV: Types de malformation et évolution au cours de la période de suivi 
des patients revus et non décédés. 

Type de malformation et nombre Evolutio n \gn un an de suivi , '<.. 

*""'CIV 3 c a s: absence d 'aggravat ion a 8mois, 
(5) l Omois e t 22 mois 

l c as: fermeture spontané é à 8 mois 
l cas: insuffisanc e cardiaque à 10 mois 

Malformations cardio-vasculaires( 10) *ClA Absence d'aggravation à 14 mois 
(1) 

PCA (2) 1 cas absence d'aggravation 8 13 mois 
cas: fermeture spontanée à ~ mois 

*SPSV 2 cas: absence d'aggravation à 14 mois et 
(2) 22 mois 

3 cas: guérison après bandage par cei nture de 
Hernies ombilicales (12) contention 

3 cas: guérison spontanée à 3 mois e t 6 mois 
6 cas: persi stanc e sans aggravatio n 

Polydactylie (6) Persistance d es doigts surnuméraire~ sans gène 
particulière 

3 cas: descente dans les bourses à 4 mois pour l'un 
Testicules non descendus **(4) et 6 mois pour les 2 autres. 

1 cas: testicule non descendu 

Hydrocèle (2) 2 cas: Résolution spontanée et complète à 6 mois 

Fermeture spontanée de la CiV e t de la ClA à 8 
Syndrome de Down (1) mois, . Retard psychomoteur 

Retard staturo-pondéral . 
Syndrome de Hallerman-streiff (1) Trouble de la vue à 3 mois 

Choriorétinite à l'examen du fond oeil à 3 mois, 
Guérison des troubles ocu laires à 6 m ois 

Epicanthus (1) pas de changement 

Total (37) 

SPSV= Sténose pulmonaire supra-valvulaire 

* 
** 

*** 

même patient 

l'un des patients avait une hernie ombilicale 

l'autre a été opéré de fente labio-palatine 

1 patient avait auss i une SPSV 

...... -........ ..._--_ ......... _ ._ .......... _. 
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Résultats 

Tableau XVI: Types de malformations et nombres de patients non opérés perdus 
de vue C'près la sortie de la maternité. 

Type de malformation Nombre 
1 

Proportion 
---

1 

Polydactylie 4 30,77% . 
Hernie orr!)i licale 3 23,08% 

CIV 2 15,39%. 

Pieds bots talus 1 7,69% 

Genou recurvatum bilatéral 1 7,69% 

Implantation anormale d'un orteil 1 7,69% 

Oreilles minuscules 1 7,69% 

Total 13 
1 

100% 

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

Tableau XVII: Types de malformations chez les patients d écédés et âgé de survenue 
des décès. 

Malformation Effectif Age du patient au moment du décès 

CIV 4 mois 

CIV+ClA 2 mois 

Anencéphalie 2 jours 

Hydrocéphalie 1 jour 1/2 

Omphalocéle 1 jour 

Syndrome de POTIER 2 heures 

Syndrome d 'Orm 2 mois 1 semaine 

Syndr polymalf non spécif 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 

traitement spécifique. 
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Discussion 

Le présent travail avait pour but le dépistage des malformations 

congénitales par l'examen clinique systématique des nouveau-nés à la 

naissance. Il était également consacré au suivi des ma!fqrmations 

diagnostiquées sur une période de 1 an. 
'('('.\-.(\~""" ..... t ~c. '-1,\1'1\0:"'" 

1. 1\1éthodologie 

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

o le choix de l'HGY comme cadre d'étude facilitait le recueil des données 

de la partie rétrospective de notre travail. Les registres el les dossiers 

médicaux sont disponibles et assez bien tenus. 

o le séjour d'au moins 2 jours à la maternité de l'HGY, de tout nouveau-né 

est de rigueur. L'étroite collaboration de la maternité avec le service de 

pédiatrie garantit l'ex:lmen clinique systématique du nouveau-né effectué 

par un pédiatre avant la sortie de l'hôpital. 

o la programmation systématique des consultations pédiatriques après la 

sortie du nouveau-né à la maternité est de règle à l'HGY. Outre le suivi des 

cas connus, il est possible de diagnostiquer des malformations passées 

inaperçues à la période néonatale. 

o nous nous sommes intéressés pour notre étude uniquement aux nouveaux

nés de l'HGY. Nous avons ainsi évité le biais de la sélection des 

malformations congénitales reférées par d'autres formations hospitalières. 

2. Limites du travail 

Notre 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 

- L'autopsie a été rendue difficile de réalisation chez les patients décédés. 

Ces limites contribuent probablement à une sous estimation de 

l'incidence des malformations dans la population étudiée. 
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3. Date du diagnostic de la malformation 

Y-.. 86,44% des cas de malformatioruont été diagnostiqués en période néonatale 

avant la sortie du nouveau-né de la maternité. 13,56% l'ont été après 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 lié à : 
X * Certaines formes de malformation.) cardiaques qui ne sont pas facilement 

diagnostiquées par un simple examen clinique à la période néonatale 

précoce. Pour GUPTA(27), l'examen physique a une sensibilité de 53% à la 

naissance dans le diagnostic des cardiopathies congénitales. Cette sensibilité 

d 'après le même auteur passe à 70% dans la première année de vie. Dans 

notre étude, le diagnostic de présomption a été posé dans 66,67% de ca:; à 
la naissance. Ces difficultés de diagnostic sont a ujourd'hui contournées par la 

pratique de l'échocardiographie à la moindre suspicion diagnostique. 

* La hernie ombilicale de petite taille qui passe souvent inaperçue avant la 

chute du cordon. 

4. L! ~ ncidence globale 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 à savoir: 

o les malformations dites "mineures" sont exclues de certaines études, par 

exemple celles de MC INTOSH (37), MITIAL et al.(39); 

o la taille des différents échantillons est très variable. La série de STOLL et 

a l(55) concerne 131.760 naissances consécutives; AL-JAWAD (1) examine 

22.090 nouveau-nés; HOLMES(28) étudie 1500 naissances et NOA NOATINA 

(45) 1511. Notre série comporte 1568 nouveau-nés examinés. Ce nombre 

~ répond au,~ critère statistique de la taille de la population nécessaire pour 

c e type d'étude; 

'f 0 certains auteurs qui incluent les morts-néj ayant bénéficié d'une autopsie 

systématique: on peut citer les séries de AL JAWAD et al(l); MlTIAL et 

al(39); STOLL C. et al (55); 

o la période d'étude varie suivant les auteurs: STOLL C. et al effectu.ent 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 travaux sur des périodes courtes, re -:pectivement en l, 4, et 5mois. 

Notre étude couvre une période plus étendue (51 mois). 
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L'incidence globale des malformations congénitales de notre étude se 

rapproche de celle trouvée à Kampala par SIMPKISS et LOWE (52) soit 5,4%. 

Elle est peu différente des 6,53% rapportés au Kenya par HOLMES(28). 

Cer1ains auteurs dans leur séries respectives relèvent des incidences 

plus faibles: GOUJARD et MAILLARD(25) rapportent 4,3% au Togo en 1989; 

NOA NOATINA(45) TAKOU(57) et FOUDA(22) trouvent respectivement 3,04% en 

1977, 1 % en 1987 et 0,82% en 1992. L'une des insuffisances de' ces trois 

dernière,:; études est la méthodologie utilisée pour le diagnostic des 

malformations. Le suje t était" examiné une seule fois à la naissance. " est 

démontré que les examens repétés ont permis dans de nombreuses séries de 

d iagnostiquer les malformations non décelées lors du premier 2xamen. MC 

KEON et RECORD(38) en Amérique en 1963 après le premier examen suivent 

les enfants jusqu'à l'âge de 5ans: le taux de malformations passe de 1,73% à 
la naissance à 2,31 % à 5ans. Dans notre série, le suivi est de 4ans pour les cas 

les plus anciens. Le taux de malformalions esl passé de 4,97% à la naissance 

à 6% au bout de 4ans. 

D'autres auteurs ' rapportent des incidences plus fortes que celles de 

notre série. " s'agii de MCINTOSH(37) qui signale une incidence de 7% en 

Amérique; STOLL C. et 0/(55) qui trouve nt une incidence de 12,67%,; MOULINO 

et al. cités par STOLL trouvent 8% en 1982 à Tours . 
.. 

5. Les paramètres maternels 

- L'âge maternel 

L'incidence des malformations est de 1,77% dans la descendance des 

femmes âgées de 15 à 25ans. Cette valeur est significativement plus basse 

(p<0,05) que dans les autres tranches d'âge. Ce fait n'est pas surprenant 

quand on observe la distribution des mères par tranche d'âge. On constate 

que la majorité des femmes sont dans la tranche d'âge de 25 et 350ns avec 

un pic entre 30 et 35ans. La moyenne d'âge dans la population générale des 

mères est de 30,44+-5,27ans. Cette différence d 'incidence entre les classes 

d 'âge maternel serait donc plutot en rapport avec la composition de la 

population considérée. 

Par ailleurs, on ne note pas de relation linéaire entre l'âge malernel et 

10 survenue des malformations dans notre série. MCINTOSH et 01(37) font le 

même constat. NOA,NOA TlNA(45), SIMPKISS et LOWE(52) montrent dans leurs 

études que l'incidence des malformations tend à augmenter avec l'âge 
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maternel sans qu'il y ait une signification statistique. 

" est prouvé que l'implication de l'âge maternel dans la genèse des 

malformations est mieux évaluée dans l'étude des types particuliers d8 

malformations. Beaucoup d'études sur les malformations incriminent l'âqe 

, maternel avancé comme facteur prédisposant. Mais force est de reconnaTtre 

que ce facteur n'intervient pas dans toutes les malformations. Ainsi, dans la 

descendance des femmes de plus de 350ns, on enregistre une incidence du 

syndrome de Down plus élevée que dans la population générale(53}, Il n'en 

est pas de même quant à la polydactylie. La mère du seul cas du Syndrome 

'f.. de DOWN dans notre étude avait 1 ans. 

-parité maternelle (=rang de naissance) 

L'ordre de naissance dans notre série n'a aucun effet sur l'incidence 

des malformations. NOA NOATINA(45) avait noté le même constat en 1977 

ainsi que MCINTOSH (37) sur d~s enfants noirs. 

" '\lITAL et al(39) par COl"' tre rapportent une prédominance des 

malformations chez les 3e nés. MCINTOSH fait le même constat chez les 

enfants blancs. 

- An+tJcédents d'avortement 

Dans notre série, les antécédants maternels d'avortement n'avaient 

aucune influence sur la survenue des malformations. VARANGOT et al.(60} 

notent que les mères d 'enfants malformés ont eu auparavant plus souvent 

d'avortements que les mères d'enfants normaux. 

Il est c;onnu que la majorité d'avortements spontanés est due à des 

anomalies chromosomiques du produit de conception. Une femme ayant fait 

p lusieurs avortements, d O:lc probablement plusieurs anomalies 

chromosomiques a thé,oriquement plus de chances de faire des 

malformations que dans la p::lpulation générale. Or, dans notre 

environnement, la plupart des avortements sont provoqués. Il est donc 

important de discerner les différents types d'avortements dont sont sujettes les 

mères des nouveau-nés porteurs de malformations congénitales. 

Dans notre série, sur les 48 mères qui avaient déjà fait au moins un 

avortement, nous avons noté le type d'avortement chez 35 d'entre elles: 65% 

de ces avortements étaient provoqués. " est difficile d'extrapoler sur toute ln 

population de mères. Une étude plus spécifique serait nécessaire pour 

évaluer ce paramètre . 
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6. Les paramètres néonataux 

- Age gesfationnel 

L'incidence des malformations est de 1,9% chez les prématurés contre 

6,39% chez les nouveau-nés à terme et 6,12% chez les nouveau-nés post

terme. La différence est statistiquement significative (p<O,05). NOA NOATINA 

(45) par contre en 1977 trouve l'inverse: 5,26% chez les prématurés .et 2,75% 

cL"!.;z les nouveau-nés à terme. Le faible taux de malformations chez les 

prématurés dans noke s '~rie peut s'expliquer par le fait que nous avons 

diagnostiqué peu de malformations susceptibles d'induire un accouchenlent 

prématuré. Bien au contraire, la moyenne d'âge gestationnel était 

légèrement plus élevée dans le groupe des malformés (39,04+-1,87 semaines) 

par rapport à la population générale (38,61 +-2,37 semaines). 

- Le sexe 
f 1 -Ol:..f- .j 1'+ L 

L'incidence des maiformations est de 3-;25% chez les garçons et 2;-6-1'% 

chez les filles. La différence n'est pas statistiquement significative (p>0,05). 

Cette observation est similaire à celle rapportée f:lor NCHAU et al(42), de 

t'~OA NOATINA(45), de SENGEYI et al(50) et de FOUDA(22). 

Par contre, MCINTOSH(37), Mlttal(39), NGOUONI(44), relèvent une nette 

prédominance du sexe ma:t;culin. 

- Le poids de naissance 

Nous n'avons pas noté de différence de poids entre les patients 

malformés et les nouveau-nés normaux. Ceci s'explique par le fait que 

presque tous nos pa fients étaient nés à terme. De plus, les types de 

malformations diaanos'liquées n'avaient pas de rapport avec la croissance 

foetale. 

XHIEH-TI et al.(64) dans leur série notent que les enfants malfoïmés 

présentent un fort taux de retard de croissance intra utérine par rapport à la 

population générale. Ils remarquent aussi · que ces enfants sont issus des 

mères malnutries. La malnutrition est impliquée dans l'étiologie de certaines 

malformations (62). 

- Le score d'apgar 

Nous n'avons pas noté de différence statistiquement significative de 

score d'apgar entre "a popu lation de nouveau-nés malformés et celle de 

nouveau-nés normaux (p>O,05). En effet, en dehors de quelques syndromes 
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polymalformatifs sévères, il n'y avait pas dans notre série de malformation 

prédisposant à une sou~france foef'ale aigue. En plus les mort-nés étaient 

exclus de notre é tude 

Dons notre série , les ma lformations des me mbres sont les p lus 

frequentes: ellE?s représentent 27,1 2% de l'ensemble d es malrormations. La 

prédominance de ce sit2 anaton"l· ... !l It:> a déjà é té signaiée e n Afriq ue par 

d'au:i0:; aute urs: Holrnes(28} rapporte 3C% au Kenya, NOA t\l OAT!NA(45} e t 

FOUDA(22) signalent r8~pectivement 51% e t 32% au Cameroun; FALL ra pporte 

32% au Sé néga l.et MCINTOSH(37} 42% en Amérique. 

La polydactylie occupe le premier rang d 'atteinte dans notre série. El!e 

repré'lente 81,25% des anomalies des membres. 

C'est aussi la ma lformation la plus fréquente.en général. Elle représente 

.~2 , 03% de l'ensemb ie des malformations congénitales que nous avons 

d épistées. Cette prédominance est relevée dans d'autres travaux: SIMPKIS et 

LOWE(52} rapportent 26%; NOA t 'OATINA(45), signale 43,42%. 

La polydactylie anomalie assez commune chez le suje t noir, serait rare 

cI'~3Z le bla nc; MOf'lTELEONE et o' (40} trouvent au Brésil 95% d'atrteinte des 

nc irs contre 5% de blancs dans une série de 242 polyda tyiies. 

Dans notre série, l'aHeinte porte dans 100% des cas sur le 5e doig t. rI y a 

dans 73,07% de cas des antécédants familiaux mê me éloignés de 
po lydactylie. 

NOA NOATINA trouve une prédominance féminine dans la 

polydactylie. Dans notre série, nous avons 61,54% de garçons contre 38,46% 

de tilles. La différence n'est pas s1'atistiquement significative (p>O,05. 

Les ankyloglossies serrées représentent 13,56% de toutes nos 

maiformations, soit une incidenèe de 1,02%. Ce chiffre est très supérie ur à 

c elui i l iJuvé par FOUDA(22) en 1992 à Yaoundé, 0,03%. Cet auteur 

d iagnostique 3 freins de langue après examen des 9052 nouveau-nés. 

l 'incidence trouvée par FOUDA ne semble pas refléter la fréq uence réelle de 

cefle anomalie. 

Les hernies ombilicales constituent l'essentiel des malformations 

'\ d igestives (1 6 cas sur 2~). Cette prédominance est aussi relevÉ.: ~ par 

G UPTA{27} a u Nigéria . L' incidence dans notre série est de 0,95%. Il s'agissait, à 

l'exc eptio n de 3 cas, des hernies avec collet inférieur à 2cm de diamè tre. 

L'incidence des malformations cardiaques est de 0,89% dans notre 

série. Ce chiffre est sig 'lificativement supérieur à ceux rapportés par Simpkiss 
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et LOWE(52), NOA NOATINA qui retrouvent respectivement 0,048% et 0,06%. " 

est proche des 0,6% observé par Moussa(41) à l'HCY et 0,75% rapportés par 

TUBMAN (59) en 1991. 

La forte incidence des cardiopathies congénitales observées dans 
notre série peut avoir plusieurs justifications: 

~ l'éc hocardiographie pendant notre étude était systématique devant 

rout nouveau-né présentant le moindre signe faisant suspecter une 

cardiopathie congénitale. Or la sensibilité de l'échographie est 

largement supérieure à celle de l'examen physique dans le diagnostic 

des maiformations cardiaques. 

~ la période d'observation de nos patients a été suffisam:tîent longue. 

ceci nous a permis de diagnostiquer les anomalies non décelées à la 
maternité, ou les cas dont l'expression clinique était retardée. 

La répartition des types anatomiques des malformations cardiaques 

dans notre série montre une prédominance d es CIV (55,56%) . FOTSING (21 ) 

MOUSSA(41) et GUPTA(27) font le même constat. 

Nous avons retrouvé un seul cas d'anencéphalie dans notre série, 

nombre qui ne nous permet pas de tirer de conclusion. ILOKI(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'âge des mères d'enfants anencéphales est retrouvée abaissé dans la 

Iittéic1ture. La mère de notre sujet avait 19ans. 

U, 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 anomalies uro-génitales dans notre série est de 0,70%. 

A l'exception d'un cas d'absence d'organes génitaux externes et d'une 

masse rénale, toutes les malformations génito-urinaires ont été observées 

c hez les garçons. Cette prédominance d u sexe masculin a déjà été signalée 

par NOA NOATINA, G UPTA(27}. 

Le testicule non palpé a une incidence de 0,25%. Ce chiffre est inférieur 

à 0,8% rapporté par ALLOUCH(2). 

8. Le devenir de nos pat ients 

La plus cou(l e ~urée de suivi de nos patients est de 4 mois. La quasi

totalité des patients ayant bénéficié 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 

dernière malformation majeure en date a été suivie pendant 4 mois. Il 

s'agissait d 'une PCA qui s'est refermée à deux mois d'âge. La majorité de nos 

patients a été suivie 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 été perdus de vue après la sortie de la 

maternité. En dehors de 3 cas, ces patients présentaient tous des 

malformations m ineures. 2 patients ont été transférés en chirurgie

orthopédique. 

41 patients ont bénéficié d'un geste chirurgica l. L'évolution a é té jugée 

satisfaisante dans 82,92% des cas. Il s'ag issait pour la majorité, des 

malformations de simple opérabilité. 

Les freins de langue étaient simplement sectionnés aux ciseaux à la 

Maternité ou lors des consultations de routine . 

16 polydactylies ont é té resequées : 9 cas l'ont été chirurgicalement et 

7 cas par simple ligature au fil. Nous avons noté 3cas de séquelles sous forme 

de bourgeon dur au point d'implantation du doigt surnuméra ire . Toutes ces 

séquelles sont survenues chez les sujets dont les doig ts surnuméra ires ont été 

ligaturés. 

Les 53 patients non opérés ont eu une évolution variable: 

D des 40 patients qui ont été suivis, 32 ont survécu, et 8 sont décédés. A 

l'exception d'un cas, on n'a pas noté d'aggravation. chez les patients 

survivants. 

A part le syndrome d'Opiti , tous les patients d écedés 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 décès survenant dans la première année de 

suivi des nouveau-nés sont dus aux malformations. 
Concernant les malformations cardiaques, nous avons noté l'absence 

d 'aggravation chez 6 patients. Il y a eu résolu tion spontanée de la 
cardiopathie chez 3 sujets. Une CIV à gros débit chez un patient s'est 
compliquée d'insuffisance cardiaque. 3 patier.ts sont décedés. L'un des 

x patients présentait un syndrome polmalformatif faisa nt évoquer un syndrome 
de Gregg. 1 

3 des 4 cas de testicules non palpés étaient déjà dons les bourses au 
bout de 6 m ois. Un cas est resté nOn palpé jusqu'à l'âge d 'un an. 

D 13 patients ont été perdus de vue. Ces patients avaient 

e ssentie llement des anomalies mineures. 
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Conclusion 

Sur une période de 51 mois, l'examen clinique systématique de 1568 

nouveau-nés effectué à l'HGY a revélé une incidence de malformations 

congénitales de 6%. 

Cette incidence est particulièrement élevée par rapport à celles des 3 

études camerounaises antérieures. Elle se rapproche par contre de celles de 

plusieurs séries occidentales réalisées dans de meilleures conditions 

matprielles. 

Dans notre série, les membres constituent le siège anatomique de 

prédilection des malformc+icms. 

, 
Les malformations cardiaques sont dominées par les CIV. Leur 

di--':"' Jnostic clinique nécessite souvent des examens physiques repétés et le 

dia:::- 'lostic de certitude est posé à l'échocardiographie. 

De toutes les ma :formations congénitales diagnostiquées, les anomalies 

mineures sont les plus r::mcontrées et leur pronostic à court et à long terme 

est bon avec ou sans traitement. Quant aux malformations majeures. le 

traitement chirurgical est parfois nécessaire pour corriger la tare et leur 

pronostic est plus sombre. 

Sans prétendre être une étude de reférence sur les malformations 

congénitales au Cameroun, notre travail constitue un plaidoyer en faveur de 

l'intérêt primordial de l'examen clinique systématique du nouveau-né dans le 

dépistage des anomali-=s congénitales. Ai~~i , malgré le contexte 

économiqu~ défavoiu ble, il res~~ possible de réaliser sur la question une 

J.fétude à plus large ~chelle que nous jugeons indispensable dans notre pays 

afin de tirer une conclusion plus générale 
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Recol1"mandations 

Nous recommandons 

1 ." Le dépistage précoce des malformations congénitales, notamment par : 

o l'exampl1 clinique des nouveau-nés dans les maternités des 

grandes formations hospitalières de nos villes et da: s les c entres 

de PMI par des médecins bi~n entraînés. 

o la pratique si possible des autopsies sur les mort-nés et les 

nouveau-nés malformés décedés; 

2.° La précision du diagnostic de certaines malformations congénitales par: 

o la pratique des exarnens morphologiques et des sérologies virales 

chez les nouveau-nés suspects, y compris leur mère si necessaire 

o la création d'un laboratoire pour l'étude du caryotype 

3.° La mise en place dans les grands centres hospitaliers, d'un régislre de 

malformalions correctp.ment rempli; 

4. ~ La prise en charge médico-chirurgicale élective des malformations 

. la jeures, notamment les cures chirurgicales précoces des cardiopathies 

congénitales 

5.° L'élaboration d 'un grand projet natiûnal de recherc he englobant le 

dépistage e11a prise en charge des malformations congénitales. 
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Observation n01 

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

* Antécédents familiaux 
Père âgé de 41 ans, enseignant 
Mère âgée de 39ans, secrétaire de direction, G5P4014 

A TCD d'avortement spontané en 1980 
Pas de tare connue dans la famille 

* Anamnèse geslafionnelle 

Annexe 

17 consultations prénatales au total, dans un hôpital périphérique. 
Bonne couverture vaccinale. Pas de maladie pendant la grossesse. 

Médicaments pris: Chloroquine, Fer. 
Examen complémentaire: Sérologie syphillis: négative. 

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

* A l'examen physique, on note: 
Hypotonie globale 
Faciès mongoloïde (visage plat, rond; obliquité montante des fentes 

palpébral'3s, épicanthus) 
Occiput aplati 
Cou court 
Cardiopathie congénitale suspectée par l'auscultation d'un souffle 

cardiaque systolique d'intensité 3/6e à la pointe du coeur. 

Le diagnostic posé est celui du Syndrome de DOWN. 

Une échocardiographie faite montre une CIVet une CIA. 

Evolution 
Fermeture spontanée de la CIVet de la ClA à 8mois d'âge. 
Important retard psychomoteur et staturo-pondéral 



Observation n02 

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

* ATCD familiaux 
Père âgé de 38 ans, enseignant 
Mère âgée de 26ans, ménagère, G3P3003 
Pas de tare connue dans la famille 

* Anamnèse gestationnelle 

Annexe 

- Grossesse suivie au CHU de Yaoundé. 9 consultations prénatales. Notion 
de fièvre au 2e trimestre de grossesse, traitée par la quinine. 
Médicaments pris: Chloroquine, Quinine, Fer, Calcium, pas de notion de 
prise d'autres produits. 

* Accouchemenl normal à terme: Score d 'Apgar 10 à 1 minute; Poids de naissance: 
3500grammes. 

* A l'examen physique, on note: 
un hypertélorisme 
un hypospadias 

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

Le patient décèdera à l'âge de 2mois+ 1 semaine, de suite de méningite. 

Observation n03 

Enfant A.A, né le 20.04.95 

Antécédents familiaux 
Père âgé de 40ans, camerounais, contrôleur des impôts 
Mère âgée de 33ans, Togc!aise, enseignante, G3P0020, Groupe 
sanguinA(+), Hémoglobine AC, Antécédent de stérilité primaire. Deux 
avortements spontanés en 1994 à 2 mois et à 5 semaines d'aménorrhée. 
Pas d 'ATCD familiaux connus de malformations 

* Anamnèse gestationnGlie 
Mère hospita lisée à 17 semaines d'aménorrhée pour menace 
d 'avortement. Le traitement consistera en Salbuta mol, Utrogesta n, 
Praxilène. 
Elle sera hospitalisée 3 fois de suite pour le même motif avant 
l'accouc hement 

- A 23 semaines de gestation, une échographie obstétricale faite montre un 
oligo amnios majeur. 



* Examens faits pendant la grossesse 
NFS: Normale 

- Sérologies syphilis, toxoplasmose, rubéole, chlamydia: négatives 

Annexe 

* Ac couchement à 30 semaines de gestation, par voie basse. Liquide amniotique 
clair, de pe tite quantité. Score d iApgar à la naissance: 3 à 1 minute et 4 à 5 minutes: 4; 
Poids de naissance: 1700 grammes. 

* Examen physique 
- Fontanelle antérieure largement ouverte 
- Bradycardie à 80 battements par minute 
- Absence de cord on ombilical: les viscères étant directement en continuité 
avec le placenta 
- Absence d'organes géni'taux externes 
- Imperforation anale 
- Jambes et pieds retrécis et incurvés 

Le diagnostic de présomption est le Syndrome de POTTER. Le nouveau-né est réanimé 
et mis en observation. Il décèdera 2heures plus tard. 

A l'autopsie, on note l'abse nce du rein gauche tandis que le rein droit est dans le 
pelvis. 

Le diagnostic du Syndrome de Potter est retenu. 

Observation n04 
• 

::nfant A.P, sexe féminin, née le 15/7/95 

* ATCD familiaux 
Père âgé de 40ans, homme d'affaires 
Mère âgée d e 39ans, employée de bureau, G4P3013, 
A TCD d 'interruption volontaire de grossesse en 1990 
Pas de tare familial e connue 

* Anamnèse gestationnelle (mère ) 
6 consultations prénatales au total. Vaccinations à jour. 
TOlJx+fièvre à 7mois de gros esse. 
Médicaments pris: Amoxicilline, Pyrimétha mine, Fer 
Pas de prise d'alcool, ni d'aulres toxiques. 

* Examens paracliniques: 

Sérologies syphillis, toxoplasmose et CMV : négatives. 

* Accouchement normal à terme. Score d'Apgar=6 à 1 minute et 9 à 5 minutes. Poids 
de naissance=3000 grammes. 

* L'examen physique reJève les anomalies suivantes: 



microphtalmie 
cou court 
souffle systolique à l'auscultation cardiaque 
omphalocèle 
énorme masse abdominale comblant le flanc droit, de 

consistance ferme 
clinodactylie du cinquième doigt 
le reste de l'examen est normal 

Nous posons le diagnostic de Syndrome polymalformatif. 

Annexe 

Le nouveau-né est admis dans le service de pédiatrie et les examens paracliniques 
suivants sont réalisés: 

Echocardiographie: montre un canal atrio-ventriculaire 
Echographie abdominale: montre une masse du rein droit, 
hyperéchogène 
Sérologie rubéole: Positive 

Le décès surviendra au 14e jour de suivi. 

Observation n05 

Enfant N.A, sexe masculin, né le 2/8/95 

ATCD familiaux 
Père âgé de 42ans, chercheur 
Mère âgée de 39ans, employée de bureau, G6P6006, 
A TCD d'insuffisance cardiaque 
A TCD de polydactylie et de hernies ombilicales dans 
la famille du père. 

* Anamnèse gestationnelle 8 consuitations prénatales faites à l'HGY 
Pas de maladie pendant la grossesse 
Médicaments pris: Chloroquine, Fer. 

Examens complémentaires: 
Sérologie (syphilis, Toxoplasmose, rubéole, Chlamydia) négatives 
Echogta phie obstétricale normale à 30 semaines. 

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

Score d 'Apgar à la naissance:8 à 1 minute. Poids de n(1issance:3000 grammes 

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

Le reste de l'examen physique est sans particularité. 



Annexe 

Devcnt ce tableau clinique, le syndrome d'HALLERMAN-STREIFF est évoqué. 

Evolution 
A 3mois d 'âge, troubles de la vue: une choriorétinite est découverte à 
l'examen du fond d'oeil. 
Une radiographie du crâne faite à 3 mois une semaine montre une selle 
turcique élargie et aplatie. 

l es 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 notre série 

PHOTO 1: - ~n e ncéphali e 
- Or e ille larq e et m~l 0 url é e 



PHOTO 2 : - Fente labio - palatin e 
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PHOTO 3: * Syndrome polymalformatif 
- Microphtalmie 
- Cou court 
- Canal atrio - Ventriculaire 
- Omphalocèle 
- Masse rénale 
- Clinodactylie bilatérale du Sème doigt. 
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PHOTO 4: - Hydrocéphalie. 



PHOTO 5: - Masse charnue appendue au Sème doigt d~ 
.la main gauche . 



FICHE TECHNIQUE 

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

Ne DE LA FICHE: 

l - IDENTIFICATION DU PATIENT: 
- Nom & Prénoms: Sexe: M 0 F 0 
- Date de naissance : 
- Age au moment de la découverte de la malformation: 

II - IDENTIFICATION DES PARENTS: 

Mère: Père: 
- Nom & Prénoms: - Nom & Prénoms: 

- Age - Age 

- Profession - Profession 
- Ethnie - Ethnie 

- Notion de consanguinité avec la 
mère? 

Oui 0 Non 0 
III - ANTECEDENTS PARENTAUX: 
Père 
- Groupe sanguin 
- Antécédents médicaux 
- Antécédents chirurgicaux 
- Antécédents toxicilogiques: - Alcool: Non o Oui o Qualité 

- Tabac : Non D Oui D Quanti té 
- Autres (préciser): 

Mère 
- Gravidité - Parité 
- Antécédents médicaux 
- Antécédents chirurgicaux 
- Antécédents Gynécologiques: - Menarches 

- Contraceptifs (type) 
- Infections 

- Antécédents obstétricaux (Date et évolution) 
- G1 
- G2 
- G3 
- G4 
- IVG (Dates et termes) 
- Fibrome utérin non opéré 
- ATCD de manipulation utérine: * C/S Date et Indication: 

* 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 

. 1er trimestre 

2ème trimestre. , 

3ème trimestre. 



a) Examens faits pendant la grossesse selon les indications 

EXAMENS RESULTATS 

BW, TPHÀ, V D R L 
Sérologie toxo plasmose 
Sérologie Rubéole 
Sérologie CMV 
Groupage sanguin Hb 
Echograhie du contenu uterin 
PCV 
Goutte épaisse/Frottis mince 
ECBU 
RX du contenu utérin 
Autres examens 

b) Médicaments pris pendant la grossesse 

- Durée de prise 
- Moment de prise (1er, 2ème, 3ème trimestre 

c) Prise de toxiques pendant la grossesse 

- Alcool Non Oui 

- Tabac Non Oui 

- Café Non Oui 

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

v - ANTECEDENTS FAMILIAUX DE MALFORMATION 
(Date, type, parenté av&c le sujet ateint) 

VI - ACCOUCHEMENT 
- Lieu Date 
- Mode d'accouchement 

Terme théorique 

Quantité 

Quantité 

- Liquide amniotique: Quantité - Couleur - Odeur 
- Score d'APGÀR à la naissance: 

1ère minute 5 è minute 10 è minute 
- Poids de naissance 

L'enfant a-t-il été réanimé à la naissance~ Oui D NonDDurée 
Soins reçus 

VII - MALFORMATIONS CONGENITALES DIAGNOSTIQUEES: Description 



VIII - EXAMENS COMPLEMENTAIRES DEMANDES ET RESULTATS 

IX - TRAITEMENT RECU 

X - EVOLUTION (préciser les dates) 

CONCLUSION DU SUIVI: 

- Patients revus D . Bonne évolution 0 
Etat stationnaire 0 
Aggravation c=J 
Décès c=J 

- Patients perdu s de vue D 




