Ministere de I’enseignement Republique du Mali

Supérieur et de la Recherche Un peuple-Un But-BREIEGI

Scientifique

UNIVERSITE DES SCIENCES, DES TECHNIQUES ET DES
TECHNOLOGIES DE BAMAKO

@ US.T.T-B

LA FACULTE DE MEDECINE ET D’ODONTO-
STOMATOLOGIE

MEMOIRE DE FIN DE DIPLOME UNIVERSITAIRE
D’ECHOGRAPHIE

DIAGNOSTIC ANTENATAL D’UN CAS DE
NANISME THANATOPHORE TYPE1 ET

REVUE DE LA LITTERATURE AU CHU
GABRIEL TOURE

Anneée universitaire 2022-2023
Présenté et soutenue publiquement le 02/08/2023 devant la
faculté¢ de médecine et d’odontostomatologie Par :
Dr SANOGO SOUMAILA
Pour obtention du DiploOme universitaire d’échographie

JURY

Président : Pr THERA TIOUKANI
Membres : Dr DAO ADAMA

Dr SIMPARA NOUHOUM

Dr KONATE DRISSA KARIBA




NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

DEDICACE

Au Seigneur, Dieu le Tout Puissant pour sa protection et son assistance tout au long de

ma vie.

A ma mere : feue Aissata Coulibaly
Je ne saurai te remercier car si je suis a ce stade de ma vie, c’est grace a toi. Tu
étais prévoyante et exigeante dans mes éducations. Meére rien ne peut exprimer le
degre du manque de ton absence je te souhaite un repos éternel aupres du seigneur
dans le paradis.

A ma fiancée feue Djénéba Dembélé :
Djess, que de melancolie suite a ta perte inattendue, depuis le 25 octobre 2023
jusque-la aucune journée ne passe sans que je ne pense a toi. Seul Dieu pouvait
décider ainsi. Partir a la fleur de 1’age si brutalement, sache que je n’étais pas
préparé pour ¢a, vivre sans toi. Que Dieu te pardonne et le paradis ton dernier
demeure.

A ma grand-mere :
Tu as éte et tu es plus qu’une mere pour moi, que le bon Dieu te récompense ici-
bas et dans 1’au-dela. Mon souhait le plus ardent est de te voir recouvrir la sante.

A mes oncles Kélétigui KEITA et Seydou COULIBALY :
Recevez mes salutations les plus distingués, pour tous ce que vous avez été en
absence de ma mere.

A mon frére Cheick Oumar YAFFA : tu es une bénédiction a ma vie, merci d’étre ma

meilleure. Je ne pourrai jamais rembourser tes dettes mais je te promet d’étre la pour le

meilleur et le pire. Je salues Alala notre chérie I’incarnation de la gentillesse.

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique :
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

REMERCIEMENT

Dr Dao Adama, Dr Simpara Nouhoum, Dr Konate Drissa Kariba : recevez mes
sinceres remerciement pour avoir accepter de siéger dans ce jury. Et soyez remercier
pour 1’efforts fourni pendant notre apprentissage dans ce diplome universitaire.

Pr Youssouf Traore :

Cher maitre, Vous nous avez fait un grand honneur en ouvrant ce dipldme universitaire
d’échographique gynécologie et obstétrique. Votre rigueur scientifique, vos qualités
pédagogiques hors pair et votre don de synthese des lecons font de vous un exemple.
Nous serons toujours a vos services. Veuillez trouver ici cher Maitre I’expression de
notre sincere gratitude et de notre profond attachement. Puisse Allah vous accorde une
longue vie (amen).

AProfesseur Ibrahima TEGUETE :

Cher maitre, merci pour tous. Votre disponibilité, votre soutien indéfectible et votre
sympathie; vous avez été plus qu’un enseignant, rigoureux, simple, gentil et aimable.
Merci pour vos précieux conseils et votre encadrement de qualité. VVous avez eu une
influence si positive pendant notre étude ! Veuillez accepter mes remerciements pour
I'avoir inspiré chaque jour. VVous étes le genre de professeur que je ne pourrais jamais
oublier ! Merci pour tout ! Ce travail est tout a fait a votre honneur. Qu’il soit le témoin
de ma profonde gratitude. Que Dieu vous bénisse, ainsi que toute votre descendance et
vous accorde tout ce que votre coeur désire.

Pr Mounkoro Niani :

Cher maitre, Merci d'étre un enseignant vraiment exceptionnel. VVotre passion pour
I'enseignement et votre dévouement envers vos éléves se manifestent dans tout ce que
vous faites. Je vous remercie de m’avoir aidé a trouver ma véritable passion et a revoir
mes objectifs. Je vous en suis réellement reconnaissant !

Pr Tioukani Thera :

Cher maitre, votre rigueur, votre disponibilite, votre souci du travail bien fait et votre

facult¢ d’écoute ont forcé notre admiration. Vous nous avez recus avec beaucoup

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique :
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

d’amabilité ; nous en avons été touchés. Soyez rassurée honorable maitre de notre
reconnaissance éternelle.

Pr AMADOU Bocoum :

Cher maitre, votre disponibilité nous a été tres bénéfique, vous avez été pour nous un
bon guide; c¢’est le moment de le dire vous étes un exemple a suivre. Durant notre
formation de DES et d’échographie auprés de vous, nous avons pu apprécier et admirer
le maitre que vous €tes et nous ne cesserons jamais d’imiter votre compétence vos
qualités scientifiques et humaines. Trouvez ici 1’expression de nos sincéres
remerciements. Que le tout puissant vous garde longtemps auprés de nous.

Dr Bocary sidy Koné :

Cher maitre, I’é¢tendue de votre savoir, votre rigueur scientifique, vos qualités
professionnelles humaines et sociales font de vous un maitre accompli. Nous sommes
trés fiers d’étre compté parmi vos étudiants . Respectez et respectable, trouvez ici cher

Maitre, I’expression de notre gratitude et notre profonde reconnaissance.

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : !
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

TABLE DES MATIERES

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : v
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

TABLE DES MATIERES

DEDICACE ...ttt sttt b e b e st e bt nnne e I
REMERCIEMENT ..ot I
LISTE DES FIGURES ...ttt VI
I TNEFOAUCTION = 2
O] S 0 L O I o TS 4
2-1. OBIECTIF GENERAL ..o 4
2-2. OBJECTIFS SPECIFIQUES ........co e 4
FEE-GRNEIAIITES ...ttt bbbttt b e e 6
KT I I 1= T 14 o] o OSSPSR 6
Ol oY1 [ g To] (oo 1= PR 6
I = Ui 0o =T o -SSR 6
X I T T 1o | 0 1] [ USSR 7
3.4.1. DIagnoStiC POSITIT & ..c.veciiiiece e 7
3-4-2 Diagnostic echographiqUE..........ccceeiveiiiiie i 13
3-5 — EVOIULION ..ottt naa s 14
3-6 Intervention thérapeutique et SUIVI: ......ocvevviieiieie e 14
IV — OBSERVATION : NOTRE CAS ...ttt 16
4-1 - Caractéristiques de [a patiente ..........cccocevveeiiieii s 16
4-2 - HiStOITe € 18 QFrOSSESSE ....evveveitieiieriesteeiiesieeeesteesie s e sae e ste e ste e sreeneesneenes 16
4-3-Histoire de lamaladie ;... 16
4-5—EXaMEN CHNIGUE ...cvveiiiiiiieie et 21
4-7. Notre CONAUITE PratiqUE.........coueiieiiiiiieir ettt nreenneas 22

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : Vv
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

V — DISCUSSION ..ot 25
VIE.CONCLUSION. ..ot 26
BIBLIOGRAPHIE ... 29

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : V!
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : VI
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

LISTE DES FIGURES

Figure 1: Mutation hétérozygote FGFR3..........ccoi oo 7
Figure 2: Radiographie du membre supérieur d'un enfant de deux ans............c.ccccue..... 8
Figure 3: le nanisme thanatophore : géne codant pour un facteur de croissance
fibroblastique exprimé dans le cartilage de croissance (FGFR3 = fibroblast growth
factor 3) ; récepteur de la tyrosing KiNASe ..........ccceceiievieiieie e, 13
Figure 4 : échographie obstetricale realisée a 26 SA montrant : un crane normal (A), un
raccourcissement des membres et des fémurs incurves (B et C) et une étroitesse de la
cavite thoracique (C, tétes de fIECNE) .......oovviieii e 14

Figure 5 : la coupe sagittale du diametre bipariétale a 22SA a la clinigue KENEYASSO

....................................................................................................................................... 17
Figure 6: La coupe longitudinale de la longueur fémorale incurvée a 22SA réalisee a la
CHNIQUE KENEY AL ettt et e e ae e nae e nneesneeanes 18
Figure 7 : Coupe sagittale montrant I’activité cardiaque du feetus a 30SA a la clinique
MEAICAIE BANAN ...t be e sre s 18
Figure 8 : coupe frontale montrant la face a la recherche de bec de lievre a la clinique
MEAICAIE BANAN ...t be e nre s 19

Figure 9 : Coupe sagittale montrant une hydramnios a la clinique médicale BANAN19

Figure 10 : coupe sagittale montrant le membre inferieur a la clinique médicale BANAN

Figure 11 : la coupe de la longueur fémorale a la clinique médicale BANAN............. 20

Figure 12 : Coupe sagittale montrant le membre supérieur a la cliniqgue medicale

BANAN ..ottt b e a e b e be e be et ettt et b 21
Figure 13 : vue de face du mort-né macéré avec un syndrome de nanisme thanatophore
(0[N0 o1 0 PSSP 23

Figure 14 : vue de face avec mesures cranio-caudales du mort-né macéré présentant le

nanisme thanatophore TYPE L.......ccveiiieiiiie e 23

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : Vil
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME THANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET
REVUE DE LA LITERATURE

Figure 15 : vue du dos avec les mesures cranio-caudales du mort-né macéré présentant

un nanisme thanatophore de tYPe L.......ccve e 24
Figure 16 : vu de profil du mort-né macéré atteint du syndrome de nanisme thanatophore

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : X
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME TANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET REVUE
DE LA LITERATURE

INTRODUCTION

Mémoire dipléme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : Dr SANOGO SOUMAILA 1



NANISME TANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET REVUE
DE LA LITERATURE

|- INTRODUCTION :

Le nanisme thanatophore ou la dysplasie thanatophore (DT) du thanatophorus en grec
signifie "portant la mort™) est une dysplasie osseuse létale rare et la forme relativement
courante de dysplasie squelettique néonatale qui se présente souvent comme une mort
feetale tardive[1,2]. Les nourrissons qui naissent vivants avec cette maladie meurent
presque invariablement le premier ou le deuxieme jour aprés la naissance. C’est une
malformation tres rare avec une incidence de 1,68-8,3 pour 100 000 naissances [2].
Cependant tous les cas résultent de nouvelles mutations. Il est causé par une mutation
du géne Fibroblast growth factor receptor 3 (FGFR3), localisé sur le bras court du
chromosome 4 [3]. Il se manifeste par une insuffisance marquée de développement du
squelette avec des membres courts. Traditionnellement, le diagnostic anténatale est
assuré par 1’échographie pendant que le diagnostic postnatal du nanisme thanatophore
était basé sur une anomalie radiographique du squelette du nouveau-né. Le nanisme
thanatophore est classée en deux types basé sur la présence ou lI'absence d'un crane en «
feuille de trefle » ou la présence de fémurs court et incurvés/droits. En raison du risque
élevé de mortalité postnatale de cette malformation, le diagnostic du nanisme
thanatophore doit étre réalisé en anténatal par une echographie. Nous rapportons un cas
du nanisme thanatophore diagnostiqué a 1’échographie a 22SA +2 jour et faire une revue

de la littérature.
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[I-OBJECTIFS

2-1. OBJECTIF GENERAL
Décrire une forme rare de nanisme thanatophore diagnostic anténatal : a propos d’un

cas et revue de la littérature.

2-2. OBJECTIFS SPECIFIQUES
+ Faire une revue de la littérature de nanisme thanatophore
+ Décrire le cas clinique de nanisme thanatophore

+ Etablir le pronostic

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : Dr SANOGO SOUMAILA 4
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III-GENERALITES

3-1- Définition

Le nanisme thanatophore ou la dysplasie thanatophore (DT) du thanatophorus en grec
qui signifie "portant la mort" est une dysplasie osseuse létale rare et la forme
relativement courante de dysplasie squelettique néonatale qui se présente souvent
comme une mort feetale tardive[1,2].

3-2- Epidémiologie

La prevalence du nanisme thanatophore variait de 0,21 a 0,30 pour 10 000 naissances
vivantes (1/33 330 a 1/47 620 naissances vivantes) ; Au Texas, les peres agés de 25 a
29 ans, de 30 a 34 ans, de 35 a 39 ans et de 40 ans présentaient des taux significativement
plus élevés de nanisme thanatophore de novo chez leur progéniture par rapport aux peres
plus jeunes. Les rapports de cotes de prévalence ajustés étaient de 2,8 (ICa 95 % ; 1,2,
6,7),2,8(1Ca95%;1,0,7,6),49(1Ca9% % ;1,7,14,3)et50(ICa9 % ; 1,5, 16,1
):[4]

3-3 — Pathogénie

Le nanisme thanatophore résulte de la mutations de substitution dans le géne FGFR3
(Figure 1), qui surviennent par suite d'erreurs de copie pendant la mitose. Des mutations
de substitution dans les cellules germinales paternelles pourraient survenir a n'importe
guel moment de la vie masculine adulte, de I'enfance ou de la vie feetale. S'ils se
produisent dans les cellules souches, ils peuvent persister indéfiniment. Dans le Texas,
nous avons confirmé la forte association entre I'dge paternel plus avancé et ces
malformations congénitales qui ont été rapporté par des études antérieures [5,6]. Cela
suggere que les malformations congenitales les programmes de surveillance pourraient
étre une source acceptable de constatation des cas d'achondroplasie et nanisme
thanatophorique. Cependant, si des cas sont obtenus a partir de programmes de
surveillance des malformations congénitales, les dossiers médicaux ou les tests

genétiques doivent étre utilisés pour confirmer les diagnostics.
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Figure 1: Mutation hétérozygote FGFR3

3-4 — Diagnostic

3.4.1. Diagnostic positif :

Il existe plusieurs dysplasies squelettiques qui peuvent se présenter de maniere similaire
au nanisme thanatophore (Tableau 1). En particulier , des conditions telles que
I’ostéogenése imparfaite, 1’hypophosphatasie, 1’hypochondroplasie et le nanisme
thanatophorique doivent étre envisagées chez un feetus présentant des membres courts,
L’achondroplasie peut étre diagnostiquée par des caracterisques présentes a 1I’examen
échographique et clinique (voir figure 2) [7] . le clinicien doit déterminer a
I’échographie si 1’age de la grossesse trouvé a la mesure de la longueur fémorale du
feetus sont proportionnés ou disproportionnés par rapport a 1’age de la grossesse trouver
a la coupe du bipariétale et les mesures du tronc sont importantes pour faire cette
détermination [8] . La présence d’une grosse téte est évocatrice d’achondroplasie ou de

thanatophore.
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NANISME TANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET REVUE
DE LA LITERATURE

Figure 2: Radiographie du membre inferieur droit d'un enfant de deux ans
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Tableau 1 : Dysplasies squelettiques pouvant se présenter de maniére similaire a I'achondroplasie
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Le diagnostic clinique est pose devant un raccourcissement tres important des femurs et
des humérus (Figure 2). Souvent sont associés le thorax tres court, la longueur du tronc
normal, la grosse téte ou macrocéphalie et un exces de liquide amniotique traduisant
I’hydramnios. Le nanisme thanatophore est classée en deux types (DT1 et DT2) basé
sur la présence ou l'absence d'un crane en « feuille de tréfle » ou présence de fémurs
incurvés/droits [9]. Ainsi nous avons le type I qui est le plus fréquent caractérise par le
fémur court et incurvé et le crane normal. Le type Il se caractérise par la déformation
du crane et le fémur plus long et droit. En raison du risque élevé de mortalité postnatale
de cette malformation, le diagnostic de nanisme thanatophore doit étre réalisé en

antenatal par une echographie.

Génétique : Pénétrance compléte Clinique : Nanisme dysharmonieux
Autosomique dominant Membres courts
Séveérité variable Macrocéphalie

Cage thoracique étroite

 ACH

Séverité letalité

Figure 3: Evolution du nanisme de la sévérité a la létalité.

3-4-2 Diagnostic echographique

L échographie réalisée (Figure 3) permet de mettre en évidence le sexe du feetus, le
volume de la téte, un thorax peu développé, un abdomen de volume normal et surtout
le raccourcissement des os des quatre membres avec des femurs qui sont incurves et

avec un rapport BIP/LF inferieur a la normale.
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Figure 4 : échographie obstétricale réalisée a 26 SA montrant : un crane normal (A),
un raccourcissement des membres et des fémurs incurvés (B et C) et une étroitesse de
la cavité thoracique (C, tétes de fleche)

3-5 — Evolution

L’évolution est toujours létale et une interruption médicale de la grossesse devrait étre
proposée en cas de diagnostic anténatal [10]. Il se pose alors un double probléme. Celui
du diagnostic différentiel a I’imagerie médicale avec les autres formes de dysostoses
feetales non 1étales et celui de la prise en charge psychologique des parents devant les
cas de désir trés prononcé de maternité.

3-6 Intervention thérapeutique et suivi:

Une interruption médicale de la grossesse sur decision du couple apres information
¢éclairée sur la pathologie foetale. Une photo du feetus et une radiographie corps entier
post-mortem peut étre réalisées et confirmé le diagnostic de nanisme thanatophore de

type | ou Il.
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OBSERVATION : CAS CLINIQUE
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IV - OBSERVATION : NOTRE CAS
4-1 - Caractéristiques de la patiente

Il s’agissait de Mme FD &gee de 36 ans, ménagere, elle est I’épouse de Mr DD 40 ans,
de profession agent de sécurité, tous domicilier a KENIEBA. Elle est cinquiéme geste,
quatrieme pare, vivant quatre, elle est séropositive au VIH de type 1 et type 2 sous
traitement cependant elle a bénéficier d’une césarienne en 2021 pour position
transversale.

4-2 - Histoire de la grossesse

Mme FD a bénéficier deux consultations prénatale a la clinique KENEYASSO de
KENIEBA par un medecin généraliste. La supplémentation en fer, la vaccination

antitétanique et la prévention contre le paludisme n’ont pas €té assurées.

4-3-Histoire de la maladie :

C’est lors d’une consultation prénatale qu’une échographie réalisée par un appareil
HITACHI ODYSEE - 525 mini de trois sondes : 3,5 MHz. écho DOPPLER 7.5MHz et
endo-vaginale; avec option couleur et pulse a objectivée ( figure 5 et 6 ) un grand écart
d’age entre la coupe sagittale du diametre bipariétal a 56mm correspondant 22SA
+2jour et la coupe longitudinal de la longueur fémorale a 15,9mm donnant un &ge
gestationnelle de 14SA +4 jours. Il existe une différence de plus de 8SA d’ou la
suspicion de nanisme a 22SA +2jours. Elle a été réfere a la clinique BANA le
11/06/2023

Examen échographique a la clinigue BANA

L'examen a été réalisé sur LOGIC 400 muni d'une Sonde 3,5 et 7.5MHZ. a Mise en
évidence ( figure 6; 7;8;9;10 et 11) en intra utérine d'une grossesse mono feetale
évolutive dont la biométrie est la suivante : la coupe axiale du périmetre cranien a
permis d’avoir un bipariétale est a8 80mm soit 32SA+ 02] et la coupe de la longueur
fémorale incurvée est égale a 17mm correspondant a un age de 15SA, la coupe axiale
de I’abdomen permet d’avoir un contours abdominal a 246mm. Cette biométrie
correspond a un age gestationnel de 30SA + 04J. L'activité cardiaque est présente et

réguliere a 141BTT par minute. Mouvements actifs feetaux présents. Absence
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d'anomalie morphologique feetale visible ce jour. Le placenta est fundique postérieur
bien inséré, loin du col; grade Il de maturation selon GRANNUM. Le liquide
amniotique est augmenté de quantité avec la grande citerne a 17 cm. La présentation
céphalique ce jour Le poids feetal moyen est estimé a 1563 grammes, le sexe est féminin.
NB : tous les os longs sont courts avec une importante disproportion entre I'dge du fémur
et de la longueur bipariétale (syndrome de Nanisme)

CONCLUSION:

Grossesse mono feetale intra utérine évolutive de 30SA+ 04J avec syndrome de nanisme

et hydramnios DPA : vers le 21 Juillet 2023+ /- 15jours.
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Figure 5 : la coupe sagittale du diamétre bipariétale a 22SA.

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : 17
Dr SANOGO SOUMAILA



NANISME TANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET REVUE
DE LA LITERATURE

L7/06/22 18:234.57
CLINIQUE MEDICALE "BANAN' P100 SMHz CS51

Figure 7 : Coupe sagittale montrant [’activité cardiaque du foetus a 30SA.
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Figure 8 : coupe frontale montrant la face a la recherche de bec de lievre.
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Figure 9 : Coupe sagittale montrant une hydramnios.
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Figure 11 : la coupe de la longueur fémorale.
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Figure 12 : la coupe sagittale montrant le membre supérieur.

4-4-1es bilans :

Elle est du groupe A Rhésus positif, avec une anémie microcytaire hypochrome (Taux
d’hémoglobine a 10 g par décilitre, une hématocrite a 30%, Teneur Corpusculaire
Moyen en Hémoglobine est 23 pico-gramme avec la norme comprise entre 27 a 32 pico-
gramme , la Concentration Corpusculaire moyen en Hémoglobine est de 27% pour une
norme comprise entre 32 a 36%. La glycémie a jeun est 0,78 gramme par litre pour une
norme comprise entre 0,70 a 1,10 ; la sérologie de I’hépatite B est négative, la sérologie
rétrovirale positive au VIH 1 et 2 ; la sérologie toxoplasmique est négative, la sérologie
rubeolique est négative, I’ ASAT : 17,8UI/L, I’ ALAT : 2,6Ul/L et la créatinémie était
a 52 umol/L.

4- 5 — Examen clinique

Elle avait un bon état général, la conjonctives colorées , une absence d’ictére, pas
d’cedéme des membres inférieurs, la pression artérielle est 120/60 mmhg, la température
a 36,6°C, pouls a 84 pulsation par minute, fréquence respiratoire est marquée par une
polypnée a 18 cycle par minute.

Les Seins : sont paires et symétrique, d’aspect gravide. sans masse nodule.
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Le Cceur et les poumon sont sans particularités.

Abdomen : était souple et distendue avec des vergetures, le signe de glacon positif
traduisant une hydramnios. Un utérus gravide a grand axe longitudinale, la hauteur
utérine mesurait 42 centimétre, on notifiait des contractions utérines irréguliére,
présentation du siege. Le bruit du cceur feetale n’était pas percu au stéthoscope de pinard,
une échographie réalisée n’a pas objectivée de bruit du cceur feetale.

La Vulve : est souillée de leucorrhée physiologique

Le speculum : le col et la paroi vaginale étaient macroscopiquement sain.

Le toucher vaginal : le col est central, court ouvert a 2cm, la poche des eaux intactes.
Présentations du siége complet , le gant revient souille de bouchon mugueux

En résumé : patiente de 36 ans cinquiéme geste, quatrieme pare, quatre vivant avec une
retrovirose VHI de type 1 et 2 sous traitement, elle a un antécédent de césarienne en
2021 pour présentation transversale. Notre examen dans le service a conclue a un
tableau de mort feetale in utero associe a un syndrome de nanisme thanatophore plus
hydramnios sévere sur grossesse de 34SA + 3jours.

4-7. Notre conduite pratique

Notre conduite pratique a été un bilan de crase sanguine, sérologie cytomégalovirus,
nous avons indiqué une césarienne d’urgence pour syndrome poly malformatif. Qui a
permis la naissance d’un mort ne maceéré ( figure 12 ; 13; 14 ; 15 ) de sexe féminin
pesant 1380g taille 35 cm, périmetre cranien 31cm, périmetre thoracique 21cm. La
quantité du liguide amniotique aspire était de 4000 ml environ.la suite post opératoire
a été simple, la patiente a été exeaté sous jadelle a J4, elle continue de prendre ces

antirétroviraux
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Figure 13 : vue de face du mort-né macéré avec un syndrome de nanisme
thanatophore de type 1
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Figure 14 : vue de face avec mesures cranio-caudales du mort-né macere presentant
le nanisme thanatophore type 1
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Figure 15 : vue du dos avec les mesures cranio-caudales du mort-né macéré
présentant un nanisme thanatophore de type 1
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Figure 16 : vu de profil du mort-né macéré atteint du syndrome de nanisme
thanatophore de type 1
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V — DISCUSSION

Le nanisme thanatophore est héritée selon un mode autosomique dominant et le géne
est entierement pénétrant. Les chondrodysplasies létales liees est une anomalies
majeures de la structure de I'os ou du cartilage, regroupent les formes les plus sévéres
des maladies osseuses constitutionnelles. Leur classification clinique et moléculaire est
encore complexe, Suspectées lors de I'échographie morphologique du premier ou du
deuxieme trimestre, ces chondrodysplasies sont jugées létales sur la mise en évidence
de membres trés courts contrastant avec un crane aux mensurations normales ou
excessives et des signes de souffrance feetale ou diminution des mouvements feetaux,
I’hydramnios qui étaient présent dans notre cas ; cependant 1’anasarque et hygroma
kystique peut étre objectiver mais absent dans notre cas. l'aspect radiologique permet
d'orienter le diagnostic. Le pronostic est estimé defavorable alors que le type précis de
la chondrodysplasie peut étre encore difficile a affirmer, malgré la réalisation d'imagerie
complémentaire. L'étude foetopathologie est indispensable pour affirmer le diagnostic
et proposer un conseil génétique avec étude génétique, histologique du cartilage et
I'examen radiographique néonatale. Le nanisme thanatophore et I'ostéogenese
imparfaite létale sont les ostéo-chondrodysplasies les plus fréquentes et sont le plus
souvent dues a des mutations de novo ; Certaines chondrodysplasies létales plus rares
sont récessives autosomigques comme les achondrogeneses de types 1 qui est notre cas
( le fémur court et incurvé, le crane normal) [11]. Les études populationnelles[12-14]
rapportait une prévalence 0,13 a 0,64 sur 10000 naissance et hospitalieres [15,16]
estimaient la prévalence de nanisme thanatophore entre 0,24 et 0,64 sur 10000
naissance. Dans notre contexte nous avons pas d’étude populationnelle ni hospitaliére.
Au Texas, les cas de nanisme thanatophore étaient des avortements électifs, des déces
feetaux ou des décés néonataux précoces qui est similaire au mali a la différence des
avortement élective qui sont discutés avec la famille pour prise de décision ou souvent

c’est des diagnostics tardives dans la salle d’accouchement apres la naissance[17].
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VI.CONCLUSION

Le nanisme thanatophore est la dysplasie squelettique néonatale létale la plus fréquente.

Son diagnostic anténatal précoce par une échographie est impératif car cela aidera les
obstétriciens et les parents dans la prise d”une décision concernant I'option d'interruption
médicale de grossesse. La présence d'une téte en « feuille de trefle », I'aspect incurvé du
fémur, I'étroitesse de la cavité thoracique sont les éléments de base du diagnostic et
permettent de la différencier des autres causes de nanisme micromélique. Le diagnostic

de certitude est assuré par la biologie moléculaire.
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RECOMMANDATION

Au terme de cette étude vu certaine difficulté en ce qui concerne la réalisation de
certains examens indispensables pour le diagnostic de certitude nous recommandons :

Aux autorités sanitaires de former les agents de sante et de renforcer le plateau
technique en appareil échographie, en appareil de radiographie ou le scanner dans le
cadre des diagnostics anténataux.

Au personnel sanitaire d’ceuvrer pour un bon suivi des grossesses surtout au 2/3eme
trimestre pour diagnostiquer ces malformations congénitales pour une meilleure prise
en charge.

A la population la nécessité des consultations prénatales et faire les examens
complémentaires nécessaires notamment |"échographie en ce qui concerne notre
étude pour un diagnostic rapide afin que les futurs parents soient bien informés de la
conduite a tenir face a certaines malformations et cela permettra de réduire les
souffrances psychologiques des parents.
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Introduction :

Le nanisme thanatophore ou la dysplasie thanatophore du thanatophorus en
grec signifie "portant la mort") est une dysplasie osseuse létale rare et la
forme relativement courante de dysplasie squelettique néonatale qui se
présente souvent comme une mort feetale tardive[l,2]. C’est une
malformation trés rare avec une incidence de 1,68-8,3 pour 100 000
naissances [2]. Il se manifeste par une insuffisance marquée de
développement du squelette avec des membres courts. Traditionnellement,
le diagnostic anténatale est assuré par 1’échographie pendant que le
diagnostic postnatal du nanisme thanatophore était basé sur une anomalie

radiographique du squelette du nouveau-né. Nous rapportons un cas du

Mémoire dipldme universitaire échographie gynécologie et obstétrique : 31
Dr SANOGO SOUMAILA


mailto:drsoumy@gmail.com

NANISME TANATOPHORE DIAGNOSTIC ANTENATAL : A PROPOS D’UN CAS ET REVUE
DE LA LITERATURE

nanisme thanatophore diagnostiqué a I’échographie a 22SA +2 jour et faire
une revue de la littérature

Résultat :

Il s’agissait de Mme FD agée de 36 ans, ménagere, elle est I’épouse de Mr
DD 40 ans, de profession agent de sécurité, tous domicilier a KENIEBA. Elle
est cinquieme geste, quatrieme pare, vivant quatre, elle est séropositive au
VIH de type 1 et type 2 sous traitement cependant elle a bénéficier d’une
cesarienne en 2021 pour position transversale. Mme FD a bénéficier deux
consultations prénatale a la clinigue KENEYASSO de KENIEBA par un
médecin généraliste. La supplémentation en fer, la vaccination antitétanique
et la prévention contre le paludisme n’ont pas été assurées. C’est lors d’une
consultation prénatale qu’une échographie réalisée par un appareil HITACHI
ODYSEE - 525 mini de trois sondes : 3,5 MHz. écho DOPPLER 7.5MHz et
endo-vaginale; avec option couleur et pulse a objectivée ( figure 5 et 6 ) un
grand ¢écart d’age entre la coupe sagittale du diametre bipariétal a S6mm
correspondant 22SA +2jour et la coupe longitudinal de la longueur fémorale
a 15,9mm donnant un age gestationnelle de 14SA +4 jours. Il existe une
différence de plus de 8SA d’ou la suspicion de nanisme a 22SA +2jours. Elle
a été refere a la clinigue BANA le 11/06/2023 sur place I'examen a été realisé
sur LOGIC 400 muni d'une Sonde 3,5 et 7.5MHZ. a Mise en évidence en
intra utérine d'une grossesse mono feetale évolutive dont la biométrie est la
suivante : la coupe axiale du périmétre cranien a permis d’avoir un
bipariétale est a 80mm soit 32SA+ 02J et la coupe de la longueur fémorale
incurvée est égale a 17mm correspondant a un age de 15SA, la coupe axiale

de I’abdomen permet d’avoir un contours abdominal a 246mm. Cette
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biométrie correspond a un age gestationnel de 30SA + 04J. L'activité
cardiaque est présente et réguliére a 141BTT par minute. Mouvements actifs
feetaux présents. Absence d'anomalie morphologique feetale visible ce jour.
Le liquide amniotique est augmenté de quantité avec la grande citerne a 17
cm.. NB : tous les os longs sont courts avec une importante disproportion
entre I'age du fémur et de la longueur bipariétale (syndrome de Nanisme),
Notre conduite pratigue au CHU Gabriel Touré a été d’indiqué une
césarienne d’urgence pour syndrome poly malformatif. Qui a permis la
naissance d’un mort ne macéré de sexe féminin pesant 1380g taille 35 cm,
périmetre cranien 31cm, périmetre thoracique 21cm. La quantité du liquide
amniotique aspire etait de 4000 ml environ.la suite post opératoire a éte
simple, la patiente est sortie sous jadelle a J4, elle continue de prendre ces
antirétroviraux.

Conclusion : Le nanisme thanatophore est la dysplasie squelettique

néonatale létale la plus fréquente. Son diagnostic anténatal précoce par une
échographie est impératif car cela aidera les obstétriciens et les parents dans
la prise d’une décision concernant l'option d'interruption médicale de
grossesse. La présence d'une téte en « feuille de tréfle », I'aspect incurvé du
fémur, I'étroitesse de la cavité thoracique sont les éléments de base du
diagnostic et permettent de la difféerencier des autres causes de nanisme
micromélique. Le diagnostic de certitude est assuré par la biologie
moléculaire.

Mot clé : Nanisme, echographie, CHU Gabriel Toure.
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