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I.Introduction
1. Définition [1]

La schizencéphalie, du grec « skhizein » (fractionnement, fissure, division) et «
cephalon » (téte), est une anomalie de développement cérébral sus-tentoriel
consistant en la présence d'une fente bordée de substance grise poly-

microgyrique s’é¢tendant de l'espace sous-arachnoidien aux ventricules.
2. Anatomie [2]

Le systéme nerveux central représente le centre ou s'élaborent, s'intégrent se
coordonnent les influx nerveux. Il est entouré par les méninges et le liquide
cérébro-spinal qui l'isolent des parois osseuses. Il comprend I’encéphale et

la moelle spinale.
2.1. L’encéphale [2]

Situé dans la cavité cranienne, l'encéphale est isolé des parois osseuses par
les méninges. Il comprend quatre parties, le cerveau, le diencéphale, le

tronc cérébral et le cervelet.
2.1.1. Le cerveau [2]

Partie la plus volumineuse de l'encéphale, le cerveau est un organe d'une
complexité structurale et fonctionnelle jamais égalée. Le cerveau présente une
fente sagittale médiane, la fissure longitudinale, qui le partage en deux
hémispheres, droit et gauche. Les hémispheéres cérébraux sont unis au niveau
de leur face médiale par une commissure, le corps calleux. La surface du
cerveau est irréguliére, creusée par des sillons délimitant des gyrus. Chaque

hémisphere cérébral est subdivisé en lobes et présente:
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Une couche périphérique, constituée de substance grise, le pallium ou cortex

cérébral.

v La substance blanche centrale, traversée par les voies nerveuses et
comprenant les capsules interne, externe et extréme;

v Une substance grise centrale, formée d’amas de péricaryon, les noyaux
basaux : le corps trié, le noyau caudé, le noyau lenticulaire, le claustrum
et le corps amygdaloide.

v Une cavité centrale, le ventricule latéral.
2.1.2. Le diencéphale [2]

Le diencéphale prolonge en avant le mésencéphale et unit les hémispheéres
cérébraux. Il est creusé d'une cavité aplatie et sagittale, le troisiéme

ventricule. Chaque paroi latérale est constituée de cinq régions:

v' Le thalamus, masse cellulaire constituant les quatre cinquiéme de
cette paroi;

v 1'épithalamus, situé au-dessus du thalamus et constitué de
I'habénula et de 1'épiphyse;

v' Hypothalamus, localisé au-dessous du thalamus. L'hypophyse le
prolonge en bas;

v' Le subthalamus, latéral a I'hypothalamus et inférieur au thalamus

v' Le metathalamus, appendice postérieure du thalamus, constitué des

corps géniculés. Le diencéphale représente un centre sécrétoire hormonal et

un carrefour des voies végétatives.
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2.1.3. Le tronc cérébral [2]

Voie de passage des tractus et faisceaux nerveux, le tronc cérébral contient
tous les noyaux des nerfs craniens et une formation réticulaire importante. Il
comprend de bas en haut trois parties : le mésencéphale, le pont et le bulbe

(ou moelle allongée).

La face dorsale du pont et de la moelle allongée délimite ; avec le cervelet une

cavité, le 4eme ventricule.
v Le mésencéphale

Portion rétrécie de 1'encéphale, le mésencéphale marque la limite entre ses
deux parties, l'une ventrale, épaisse, les pédoncules cérébraux, 1'autre dorsale.
Le tegmentum meésencéphalique, qui se prolonge dorsalement par les

pédoncules cérébelleux supérieurs.
v' Le pont

Le pont forme une éminence transversale qui réunit ventralement les deux
hémisphéres cérébelleux, a la maniére d'un pont, par les pédoncules

cérébelleux moyens. Il est composé de deux parties :

la partie ventrale ou basilaire, constituée de faisceaux dissociés et de noyaux;
et la partie dorsale ou tegmentum pontique, riche de formation réticulaire.

v' Le bulbe ou moelle allongée

Prolongement de la moelle spinale, la moelle allongée est unie au cervelet par

les pédoncules cérébelleux inférieurs.
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2.1.4. Le cervelet [2]

Le cervelet est situé au-dessous du cerveau et en arriere du tronc
encéphalique, auquel il est uni par les pédoncules cérébelleux. Il est divisé en
deux hémispheéres cérébelleux, droit et gauche, réunis par une structure
meédiane, le vermis. Il est divisé en trois lobes et sa surface est parcourue par
des fissures. Sa face antérieure délimite avec le tronc cérébral le quatriéme

ventricule. Il est constitué de deux parties:

» Le cortex, couche périphérique de substance grise;
> Une partie centrale formée de substance blanche, le corps médullaire
cérébelleux, et d'amas de substance grise disséminés, les noyaux du

cervelet.

2.2. Moelle spinale [2]

La moelle spinale est la partie du systéme nerveux centrale située dans le
canal vertébral. Elle est entourée des méninges spinales. C'est une longue tige
cylindrique, blanchatre, molle, qui présente deux renflements, l'intumescence
cervicale et l'intumescence lombaire. Son extrémité craniale fait suite au
bulbe. Son extrémité caudale, conique, ou cone médullaire, se prolonge par le

filum terminal.

Elle présente 31 paires de nerfs spinaux correspondant a 31 segments
meédullaires spinaux : 8 segments cervicaux, 12 segments thoraciques, 5
segments lombaires, 5 segments sacraux et 1 segment coccygien. La moelle

spinale est constituée:

d'une substance blanche, périphérique, correspondant aux tractus et

faisceaux nerveux véhiculant les influx moteurs et sensitifs;

d'une substance grise, centrale, contenant des centres nerveux autonomes et

des sites des synapses.
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2.3. Cavité du systéme nerveux central [2]

Le systéme nerveux central est creusé de cavités communiquant entre elles et

remplies de liquide cérébrospinal.

2.3.1. Les ventricules encéphaliques

Les ventricules latéraux droit et gauche sont localisés dans chaque

hémisphére cérébral.
Le troisiéme ventricule est situé dans le diencéphale.

Le quatrieme ventricule s'interpose entre le tronc cérébral et le cervelet. Le
troisiéme et le quatriéme ventricule communiquent par l'aqueduc cérébral, le
quatriéme ventricule communique également avec les espaces

subarachnoidiens.

2.3.2. Le canal central

Le canal central est situé dans l'axe médian de la moelle spinale et prolonge

le quatriéme ventricule.

3. L’embryologie [3]

Le développement cérébral se déroule selon des étapes bien définies :

3.1. La neurulation primaire

Entre la 3¢me et la 4¢me semaine de grossesse ;

3.2. La formation et la segmentation du tube neural en différentes

vésicules [3]

> le rhombencéphale qui va former le cervelet et une partie du tronc

Cérébral,
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> le mésencéphale qui va former les pédoncules cérébraux et

> le prosencéphale qui va étre a 'origine du diencéphale dans sa partie

ventrale et une partie dorsale qui va former les télencéphales ;

3.3. La corticogenése [4,5]

Qui évolue en 3 étapes majeures :

v' La prolifération neuronale ou neurogeneése et la formation de la pré-plaque
qui se déroule entre la 8¢me et la 9¢me semaine de grossesse,

v' la mise en place de la plaque corticale qui correspond a la poursuite de la
prolifération dans la région péri-ventriculaire et la migration neuronale qui
se déroule entre la 10¢me et la 18¢me semaine de grossesse

v' la lamination du cortex en 6 couches qui correspond a la synaptogenése
et ’élimination de la plupart des cellules de la sous plaque et de la zone

marginale.

Pendant le premier stade de la corticogenése, les cellules souches proliféerent
et se différencient en neuroblastes et cellules gliales dans la région péri-
ventriculaire également appelée la zone germinative péri-ventriculaire ou

matrice germinative.

A la suite de la derniére division mitotique, les neurones corticaux migrent a

distance de leur région d’origine selon deux modes de migration :
v la migration radiaire qui intéresse principalement les futurs
neurones néocorticaux.

v la migration tangentielle qui concerne les interneurones

GABAergiques.

Dr TRAORE Moussa Mémoire DES de Pédiatrie




Schizencéphalie a propos d’un cas| 2022

La majorité des neurones migrent a partir de la région péri-ventriculaire de
facon radiaire, selon les fibres de glie radiaire vers la surface piale. En arrivant
au niveau de cette surface piale, les neurones s’organisent en couches
successives selon un processus de lamination extrémement complexe. Ces
vagues migratoires des neurones néocorticaux s’effectuent entre la 20¢éme et la
24¢me gsemaine de gestation selon un schéma classiquement qualifié de
« inside-out » qui permettra la formation du cortex mature en 6 couches. Dans
un premier temps, les neurones les plus jeunes forment une « pré-plaque »,
qui correspond a une organisation précoce des neurones a la surface. La
plaque corticale « définitive » se formera secondairement a l'intérieur de cette
« pré-plaque », ainsi les neurones nouvellement formés divisent la pré-plaque
en 2 parties, la zone marginale externe et la sous-plaque. Par la suite, les
neurones qui migrent en premier, s’arrétent dans les couches les plus
profondes. Les neurones suivants traversent la sous plaque, les neurones
« arrivés avant eux» et se placent en superficie pour former les couches
corticales plus superficielles de facon adjacente a la zone marginale, et ainsi
de suite pour les vagues de migration suivantes. En revanche, la plupart des
neurones qui formeront les inter neurones GABAergiques, migrent de facon
tangentielle selon des modalités variables pour gagner leur localisation
appropriée du cortex par exemple la migration tangentielle des cellules de
Cajal Retzius a partir de I’éminence ganglionnaire vers le cortex, ou le courant
migratoire rostral qui interconnecte la région péri-ventriculaire aux bulbes
olfactifs. Une fois que les neurones arrivent a leur destination finale, ils
arrétent leur migration et s’organisent selon des patterns architectoniques
spécifiques qui obéissent a des voies de signalisations complexes qui guident
les neurones vers leur localisation finale dans la couche corticale. La troisiéme
phase de la corticogenése est 'organisation finale en 6 couches successives
associées a la synaptogenése avec une prolifération des neurites et des
processus de stabilisation comprenant la mort neuronale programmeée, la

régression des neurites et des synapses redondantes.
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Les malformations du développement cortical regroupent des anomalies du
cortex cérébral a lorigine d'une déficience intellectuelle associée a un
handicap moteur, et souvent une épilepsie. Plusieurs classifications ont été
proposées, reposant sur les caractéristiques neuro-anatomiques, génétiques
et plus récemment physiopathologiques c’est-a-dire selon I'étape du
développement altéré. La sévérité de la présentation clinique est liée au type
de malformation corticale, a son étendue et a la présence d’anomalies
associées de la fosse postérieure et du corps calleux. Les malformations du
développement cortical peuvent étre diffuses ou focales (dysplasies corticales
focales), isolées ou associées a des atteintes extra-corticales ou extra-
cérébrales. Leur diagnostic repose sur une imagerie de bonne qualité
explorant non seulement 'aspect du cortex et la localisation maximale des
anomalies, mais également la présence d’anomalies associées affectant la
substance blanche, les ganglions de la base, le tronc cérébral et cervelet, qui
guide le diagnostic génétique et moléculaire. Dun point de vue

physiopathologique, elles sont en rapport avec une anomalie :
v' de l’'initiation de la migration neuronale, ou les neurones naissent

dans la région péri-ventriculaire normalement du télencéphale mais une
partie des neurones ne migrent pas et restent « bloqués », alors que les autres
migrent normalement pour former un cortex en 6 couches. Ces anomalies sont

a l'origine d’hétérotopies nodulaires péri ventriculaires,
v' du processus méme de migration neuronale ou les neurones post

mitotiques quittent la région péri-ventriculaire mais ne gagnent pas
correctement la surface piale pour former le cortex. Ces anomalies sont a
l'origine des lissencéphalies classiques (agyrie dans la forme la plus séveére,
pachygyrie dans la forme intermédiaire et hétérotopies laminaires sous

corticales dans la forme modérée)

v de l'organisation corticale
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Dans les formes moins séveéres, les anomalies de l'organisation corticale

donnent lieu a des polymicrogyries,
v de la membrane piale ou glie limitans qui entrainent une

« overmigration » ou ectopie des neurones par défaut de signal d’arrét
de migration. Ces anomalies sont a l'origine des lissencéphalies de type II
ou lissencéphalies « pavimenteuses » ou encore « alpha-

dystroglycanopathies ».
3.4. Classification des malformations [3,4]

La premiére classification des malformations du développement cortical
proposée en 1996 reposait sur des bases physiopathologiques en distinguant
les groupes de malformations en fonction de 1’é€tape développementale
perturbée. Avec l’essor des découvertes génétiques et des bases moléculaires
des malformations corticales, plusieurs actualisations ont été proposées en
2001, 2005 et 2012, prenant en compte d’'une part les nouveaux génes mais

également les nouveaux syndromes identifiés.

Dans la classification la plus récente, on distingue 4 grands groupes de

malformations :

v' anomalies de la prolifération neuronale ou gliale (ou de ’apoptose)
v' anomalies de la migration neuronale,

v Malformations secondaires a des anomalies post-migratoires [3, 6- 9]

Il s’agit principalement des polymicrogyries et des schizencéphalies et des
dysplasies corticales focales non FCD type II.
Les polymicrogyries sont des malformations hétérogénes sur le plan
microscopique et macroscopique; et probablement physiopathologique. Elles
sont caractérisées par une surface corticale irréguliére et un nombre excessif

de petits gyri partiellement fusionnés séparés par des sillons peu profonds.
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Sur le plan histologique, on distingue les polymicrogyries non laminaires
caractérisées par une perte de l'organisation en couches en rapport avec un
arrét précoce de la migration neuronale, et les polymicrogyries en quatre
couches qui seraient la conséquence d’un trouble circulatoire anténatal entre
la 20¢me et la 24¢me semaine de gestation a l'origine d'une nécrose laminaire
intra-corticale. Sur le plan radiologique, ces deux formes de polymicrogyries
donnent le méme aspect de « pseudo-pachygyrie », avec une surface corticale
modérément épaissie (entre 6-10 mm) associée a certains signes distinctifs
comme l'interface irréguliére et épaisse de la jonction blanc gris. Pendant de
longues années, les polymicrogyries ont été considérées comme des anomalies
du développement en rapport avec des accidents vasculaires anténataux.
L’identification de formes bilatérales et familiales a permis de repenser la
classification de ces dysgénésies corticales et de rechercher des bases
génétiques. Différents syndromes polymicrogyriques ont été définis sur la base
de l'association d'un tableau clinique et dune forme de polymicrogyrie
bilatérale et symétrique : On distingue les polymicrogyries bilatérales
périsylviennes, formes parasagittales pariéto-occipitales, les formes bilatérales
frontales et bilatérales diffuses. Le tableau clinique varie en fonction de
I’étendue et de la topographie de la polymicrogyrie, avec une atteinte
neurologique d’autant plus séveére et précoce que la polymicrogyrie est
étendue. En outre, il existe quelques spécificités du tableau clinique en

fonction du maximum de la polymicrogyrie :

o syndrome pseudobulbaire avec dysarthrie et parfois bavage dans les
polymicrogyries périsylviennes,

o tétraparésie spastique avec atteinte motrice prédominante sans atteinte
oromotrice avec un retard mental modéré et souvent pas d’épilepsie dans
les polymicrogyries bifrontales,

e une épilepsie pharmaco résistante avec une atteinte motrice modérée dans

les polymicrogyries pariétales.
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Cette grande hétérogénéité des phénotypes radiologiques et cliniques des
polymicrogyries suggeérent que leurs bases physiopathologiques seraient
distinctes, et donc, que différents génes seraient susceptibles de rendre
compte de ces syndromes polymicrogyriques.
Les polymicrogyries périsylviennes bilatérales ou bi-operculaires sont les
mieux caractérisées et les plus fréquentes (60-70% cas). Le tableau clinique
caractéristique associé a ces polymicrogyries bilatérales comporte un retard
mental, une dyspraxie oro-faciale et une épilepsie, dont la prévalence varie de
45 a 90% des cas selon les séries et la sévérité varie en fonction de ’étendue
de la polymicrogyrie. En imagerie IRM, ces polymicrogyries s’é¢tendent le long
des berges et de la profondeur de la scissure sylvienne qui apparait
anormalement épaissie et irréguliére, avec une orientation plus verticale dont
I’é¢tendue varie. Les bases physiopathologiques des polymicrogyries
périsylviennes bilatérales sont hétérogénes avec une intrication de pathologies
extrinséques avec un trouble circulatoire pendant le second trimestre de la
grossesse et des anomalies constitutionnelles, aberrations chromosomiques
dans un contexte de syndromes polymalformatifs et génétiques responsables
de formes familiales. Le lien entre les polymicrogyries périsylviennes et une
atteinte anoxo-ischémique anténatale consécutive a une hypotension intra
utérine ou une occlusion vasculaire (artérielle ou veineuse) survenant au
cours de la fin du second trimestre a été suggéré par la coincidence de ces
polymicrogyries dans des situations comme les anomalies vasculaires
placentaires chez les jumeaux ou encore certaines infections intra-utérines.
En effet, la fissure sylvienne primitive la plus précoce dans le développement
foetal se forme pendant le 5¢me mois de gestation, suivie par la formation du
sillon central (rolandique), interpariétal, et temporal supérieur entre la fin du
6¢me mois et le début du 7¢me mois. Toutefois, des formes familiales de
polymicrogyries périsylviennes, ainsi que leur association a des aberrations
chromosomiques renforcent la conviction de la physiopathologie de ces
polymicrogyries est plus complexe avec probablement une composante

géneétique.
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Les principales aberrations chromosomiques associées aux polymicrogyries
périsylviennes sont les délétions 1p36.3, et 22ql11.2, 4921.21-q22.1, 6q26-
qter et 21922 et la duplication 2p16.1-p23. Enfin, il existe une récurrence
familiale dans de rares cas suggérant une base moléculaire. Deux loci en Xq28
et en Xq27.2-Xqg27.3 ont été impliqués dans les polymicrogyries. En revanche,
seul le géne SRPX2 en Xq22 a été retrouvé comme responsable de formes
familiales. Les autres génes candidats sont des génes exprimés dans le cortex
en développement, en particulier a la fin de la migration neuronale, ou dans
la zone germinative, pendant la période de neurogenése, mais leur
identification et surtout leur implication dans la physiopathologie des
polymicrogyries périsylviennes est a démontrer.
Le tableau clinique, assez caractéristique, associe des troubles de la poursuite
oculaire caractéristiques avec des mouvements oculaires non conjugués qui
prédominent dans la poursuite oculaire horizontale avec une esotropie, une
épilepsie comportant des crises généralisées tonico-cloniques, une déficience
intellectuelle sévére et un retard moteur est constant, souvent sévére, avec des
signes pyramidaux et des signes cérébelleux fréquents. Le périmétre cranien
est normal. En imagerie IRM, ces polymicrogyries s’é¢tendent de la région
frontale a la région pariétale avec un gradient antéropostérieur, et incluent la
région péri-rolandique. Dans les formes liées aux mutations de GPR56, on
retrouve des zones de dysmyélinisation et une hypoplasie du tronc cérébral et
du cervelet.
Les autres formes de polymicrogyries bifrontales, bi-pariéto-occipitales,
géneéralisées bilatérales sont responsables d’un tableau clinique éminemment
variable, associant une déficience intellectuelle et une épilepsie souvent
pharmaco résistante et dans certains cas, des signes communs aux autres
syndromes de polymicrogyries comme les paralysies pseudobulbaires, ou
encore les mouvements oculaires anormaux. La sévérité du tableau clinique
dépend de l'étendue et surtout des anomalies associées -—atteinte de la
substance blanche, atteinte ponto cérébelleuse.

Toutefois, en dépit de cette classification topographique, il apparait que les
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polymicrogyries sont des pathologies hétérogénes aussi bien sur le plan
clinique que moléculaire. A T’heure actuelle, on ne sait pas si différents
syndromes polymicrogyriques peuvent résulter dun méme mécanisme
moléculaire ou si différentes mutations dans un méme géne peuvent étre a
lorigine de syndromes polymicrogyriques différents.
Sur la base de 'aspect radiologique on distingue 2 principaux sous types : les
PMG-PVNH plus séveres dans les régions frontales et périsylviennes, les PMG-
PVNH a prédominance postérieure.
Les polymicrogyries font également partie d'un grand nombre de complexes
polymalformatifs. On retrouve également ’association PMG-PVNH dans deux
syndromes particuliers, le syndrome d’Aicardi et le syndrome oculo-cérébro-
cutané. De la méme maniére, dans le syndrome oculo-cerebro-cutané, il existe
dans pres de 8 cas sur 10, une association de PMG-PVNH a prédominance
frontale et une agénésie partielle ou compléte du corps calleux, plus ou moins
un kyste inter-hémisphérique et une anomalie trés particuliére de la fosse
postérieure comportant un tectum géant et dysplasique, une absence de
vermis cérébelleux et une kyste de fosse postérieure. On retrouve cette
association PMG-PVNH de facon plus occasionnelle dans différents complexes
polymalformatifs notamment dans le syndrome Micro Warburg, le syndrome
d’Adams Oliver et ou encore le syndrome d’Aarskog Scott.
Concernant les schizencéphalies, bien que des mutations dans EMX2 aient été
rapportées en 1997 comme étant une cause commune de schizencéphalie, des
données plus récentes de la littérature infirment ce résultat et ne
recommandent pas la recherche de mutations en routine. Ainsi, les
schizencéphalies uni et bilatérales seraient plutét en rapport avec des lésions
vasculaires clastiques, soit dans le cadre de bas débit placentaire ou
d’anomalies génétiques (mutations COL4A1 et COL4A2).
Les dysplasies corticales focales
Hormis les dysplasies de type II (FCDII), les autres FCDs sont considérées
comme étant des malformations secondaires a des anomalies post-migratoires

résultant de lésions survenant durant les stades tardifs du développement
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cortical. Ainsi, les FCDIII sont, par définition, associées a des “lésions
vasculaires ou excito-toxiques”, en lien avec des malformations ou tumeurs

épileptogénes, qui elles-mémes sont a l'origine de 1ésions postcritiques.

v' les anomalies dites « inclassables »

Dans cette étude nous allons nous intéresser sur les malformations post

migratoires

4. Historique [10]

En 1946 Yakovlev et Wadsworth retrouvaient la présence de fentes dans la
paroi cérébrale au cours d’une série autopsique, qu'ils ont appelées
schizencéphalie. Il s’agit d'une malformation congénitale rare du
développement cortical cérébral caractérisée par une fente qui s’étend de la
surface de la pie-meére aux ventricules cérébraux. On décrit deux types
anatomiques de schizencéphalie : Le type I (parois a fente fermée) et le type II
(parois a fente ouverte avec une « hydrocéphalie » coexistante). Les bords de

la fente sont tapissés de matiére grise hétérotrope et dysplasique.

Cas clinique

1. Observation médicale

Nous rapportons l'observation d'une fille de 12 ans amenée par ses parents
au département de pédiatrie du CHU Gabriel Touré le 03/01/2017 pour
convulsions tonico-cloniques généralisées. Elle est issue d’un couple jeune (au
moment de la naissance de notre patiente, mére agée de 16 ans et pére age de
19 ans). Au moment de la naissance de notre patiente, la mére était primipare
et primigeste ayant réalisée des consultations prénatales et un bilan prénatal
tous revenus normaux. Le carnet de consultation prénatale et les résultats
des examens complémentaires ne sont pas disponibles. L’accouchement s’est

déroulé par voie basse sans particularité. Actuellement la patiente a deux
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sceurs et un frére tous en bonne santé. Les conditions socioéconomiques sont
jugées défavorables. Aucune notion de prise de toxique pendant la grossesse,
ni de cas similaire dans la fratrie. Les parents n’ont rien constaté comme
anomalie pendant la période néonatale. Des troubles de la statique, de la
marche et de 1’élocution, des convulsions tonico cloniques généralisées
apyrétiques et une incontinence salivaire ont été constatés a l’age de 18 mois.
On note également un retard scolaire (Actuellement elle fait la Seme année
fondamentale). Devant la répétition des crises convulsives tonico-cloniques
généralisées et apyrétiques, les parents 'ameénent en consultation le 3 janvier
2017.

A Texamen clinique, on notait des crises convulsives tonico-cloniques
généralisées apyrétiques suivis d'une bréve perte de connaissance, sans
relachement sphinctérien, ni de morsure de la langue, wune incontinence
salivaire, une microcranie (PC=46 cm), une dysarthrie, une hémiparésie droite
et une force musculaire coté quatre sur cinq au niveau du membre supérieur
gauche. Elle avait une bonne coloration conjonctivo-palmo-plantaire avec des
égratignures au niveau des joues, des coudes, du genou et de la cheville droite.
Les bruits du coeur étaient audibles et réguliers sans souffle ni bruit surajouteé,
les pouls périphériques sont percus et symétriques. Le thorax était symétrique
et harmonieux sans signe de lutte respiratoire, le murmure vésiculaire était
percu sans rales crépitants. L’abdomen respire bien, souple sans masse ni

hépato splénomeégalie.

L’hypothése d’épilepsie a été évoquée et le bilan suivant a été délivre.
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EXAMENS PARACLINIQUES :

Figurel EEG : 14/ 01/2017
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EEG de veille comportant des anomalies fronto-temporales
secondairement diffuses ou généralisées pouvant évoquer une épilepsie

partielle secondairement généralisée.
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TDM du 12/01/2017: Aspect en faveur d’une schizencéphalie a fente

ouverte fronto-pariétale gauche.
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Electrophorése de I’hémoglobine : 06/01/2017

Normales
HbA= 96,3%
HbF= 0,6 % profil AA
HbA2= 3,1%

Urée et la créatininémie

Urée 2,40 Umol/1

Créatininémie 44,4Umol/1

Numération Formule Sanguine : 06/01/2017

GR 5060000 Leu 4900/Ul1
Hb 12,6 g/dl Neu 53,0%

Ht 37,6% Eos 1,0%
VGM 74,311 Bas 0,0%
TCMH | 23,6pg Lym | 36,0%
CCMH |31,8% Mono | 10,0%
Plaq 362000/Ul1 CRP | < 5,0mg/l

Ionogramme sanguin 06/01/2017

Sodium 139 meq/1

Potassium 4,4 meq/1

Chlore 106 mmol/1
Traitement
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Elle a été mise sous traitement antiépileptique en monothérapie a base de
Carbamazepine associé a une kinésitherapie motrice. Au décours du bilan le
diagnostic de schizencephalie a fente ouverte gauche a été retenu. L’évolution
aprés S ans sous traitement antiépileptique est marquée par 'arrét des crises
convulsives, la disparition de l'incontinence salivaire, une diminution du
niveau d’amneésie. Les troubles de la statique, de I’¢locution et ’hémiparésie
gauche sont encore présents. Elle est toujours suivie dans le service dans le

but d’améliorer son autonomie.

2. Discussions

La schizencéphalie est une maladie rare caractérisée par un développement
gyral anormal résultant de perturbations de la migration neuronale au début
de la gestation [11]. Elle est responsable dun retard de développement
psychomoteur, d’épilepsie sévére souvent pharmacorésistante perturbant les
apprentissages cognitifs. La prévalence de la schizencéphalie a été estimée a
1,54 pour 100 000 naissances [12]. Son incidence est de 1 sur 1 650 chez des
enfants souffrants d’épilepsie [13]. En Afrique subsaharienne, nous
n’observons que des rapports de cas [14, 15]. Au Mali nous n’avons pas eu de
rapport de cas décrit. Aucune prédiction nette sur le genre n'est notée.
Cependant, Stopa et al [16] ont trouvé une légére prépondérance masculine.
Généralement, elle est diagnostiquée dans la petite enfance ou l'enfance
précoce (avant l'age de 10 ans) lors de la recherche d'étiologies pour des
troubles épileptiques ou des retards inexpliqués du développement
neurologique [3]. Le diagnostic chez notre patiente est fait a 12 ans, ce retard
de diagnostic dans notre cas serait di aux conditions socio-économiques
défavorables et aux croyances culturelles ou I’épilepsie est apercue comme un
mauvais sort. Ce retard dans le diagnostic fut observé par Habib Bellamlih et
Al [17], Ondo Apo OF et Al [18] avec respectivement 16 ans et 42 ans.
Cependant Niang FG et Al ont découvert la schizencephalie chez un
nourrisson de 2 mois qui correspond a celle décrite dans la littérature [4].

L’étiologie des schizencéphalies reste incertaine.
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Deux hypothéses pathogéniques complémentaires sont discutées : d’une
part, un défaut de migration neuroblastique da a l'intervention d’un facteur
agresseur exogeéne surviendrait pendant ’'embryogenése entre la 12e et la 17e
semaine de grossesse. Sur le plan du mécanisme, il pourrait s’agir d’'une
ischémie (surtout dans le territoire de ’artére cérébrale moyenne) due au jeune
age maternel, d'une souffrance feetale due a un traumatisme maternel, d'une
infection foetale due au cytomégalovirus ou méme de l’exposition prénatale a
des toxiques comme la cocaine ou d’autres alpha stimulants, ou encore a une
intoxication oxycarbonée (Norman et McGillivray, 1995). D’autre part, a coté
de cette hypothése exogéne liée a une agression feetale durant la gestation,
plusieurs cas familiaux de schizencéphalie liés a une mutation sur le géne
EMX2 ont été publiées dans la littérature, soutenant limplication dun
mécanisme génétique, au moins pour une part, dans la pathogénie des
schizencéphalies [1]. Ce jeune age maternel (16 ans) fut décrit par Ondo Apo
OF et Al au Gabon [18]. Une cause génétique est possible ; les conditions
socioéconomiques des parents ne permettaient pas la réalisation dun test
génétique dans notre cas. Il existe deux types anatomiques de schizencéphalie
: la schizencéphalie de type II et le type I [19]. Les fentes peuvent étre
bilatérales, unilatérales, symétriques ou asymétriques. Elles sont plus
fréquentes dans les lobes pariétal et frontal. La localisation occipitale est rare.
La schizencéphalie est souvent associée a d'autres anomalies congénitales
telles que les polymicrogyries, les hétérotopies, l'agénésie du septum
pellucidum, l'agénésie du corps calleux et la dysplasie septo-optique [20].
Notre patient a présenté une schizencéphalie de type II (fente ouverte)
unilatérale en situation fronto pariétale gauche. L’expression clinique de la
schizencéphalie dépend essentiellement de la bilatéralité de la fente. La taille
et le siege de la fente hémisphérique sont deux autres facteurs pronostiques
tous aussi importants. Dans le type II, les altérations cliniques surviennent
en période néonatale et sont dominées par une microcéphalie, un important
retard psychomoteur, des crises d’épilepsie et souvent une hémiparésie

comme dans le cas de notre observation.
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Par contre, le mode de révélation est plus tardif dans le type I. Les crises
d’épilepsie surviennent dans 50-60 % des cas [3,21].Peu d'articles ont abordé
la sémiologie des crises et les anomalies électroencéphalographiques
observeées. Notre patiente avait des anomalies fronto-temporales
secondairement diffuses ou généralisées pouvant évoquer une épilepsie
partielle secondairement généralisée. Ondo Apo OF et Al [18] ont décrit un cas
ou les crises étaient principalement focales. L’imagerie par résonnance
magnétique est 'examen morphologique de choix, étant donné qu’elle offre
une parfaite distinction de la matiére grise, des détails sur I’'anatomie corticale
et de capacité multi planaire. Elle est ainsi la meilleure méthode et devrait étre
utilisée comme premiére investigation lorsque les troubles de la migration
neuronale sont suspectés [22]. Dans notre cas une Tomodensitomeétrie a été
réalisée du fait de l'indisponibilité dIRM et des conditions socioéconomiques
des parents défavorables. Le scanner a été suffisant pour porter le diagnostic
d’'une schizencéphalie de type II a fente ouverte unilatérale gauche. Le
diagnostic a été porté par scanner dans l'observation Niang FG et Al [14] et a
mis en évidence une schizencephalie de type II a fente ouverte bilatérale.

La prise en charge thérapeutique est conservatrice pour les deux types de
schizencephalies et consiste principalement une rééducation des déficits
moteurs et du retard mental. Ces patients ont besoins également dun
traitement pour l’épilepsie. La chirurgie est souvent difficile a réaliser en
raison de la topographie centrale des lésions et la présence de zones
épileptogénes étendues. Elle n’est entreprise que dans certains cas avec
hydrocéphalie concomitante ou une hypertension intracranienne [22].

Notre patiente a été mise sous traitement antiépileptique, la rééducation
motrice et la psychothérapie. Cette méme prise en charge fut instaurer par
d’autre auteurs Ondo Apo et Al [18] au Gabon et Nang FG et Al [14] au Sénégal
avec presque les mémes résultats d’évolutions (arrét des crises convulsives
sous traitement).Le retard mental et troubles moteurs sont toujours présents.
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CONCLUSION/ INTERET

La schizencéphalie est une malformation du développement cortical rare, se
manifestant par une épilepsie, un retard psychomoteur, souvent une
hémiparésie. C’est pourquoi devant toute épilepsie ou retard psychomoteur,
faire un bilan radiologique a la recherche de malformations pouvant expliquer
le tableau clinique. La prise en charge est basée sur la rééducation, les

antiépileptiques, la psychothérapie de soutient.
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RECOMMANDATIONS

Les recommandations suivantes s’adresseront :
Aux personnels soignants

Devant tout cas d’épilepsie réaliser une IRM ou une TDM cérébrale a la

recherche d’une étiologie
Aux autorités

Equiper les structures sanitaires des matériels de qualité en rendant

disponible I'IRM ;

Rendre le cotit des soins a la portée de la population ;

Promouvoir communication pour le changement de comportement.
Aux parents :

Consulter immeédiatement un médecin devant toute anomalie constatée chez

un enfant.
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RESUME

La schizencéphalie est une maladie rare caractérisée par un développement
gyral anormal résultant de perturbations de la migration neuronale au début
de la gestation [11]. Elle est responsable d'un retard de développement
psychomoteur, d’épilepsie séveére souvent pharmacorésistante perturbant les
apprentissages cognitifs. La prévalence de la schizencéphalie a été estimée a
1,54 pour 100 000 naissances [12]. Son incidence est de 1 sur 1 650 chez des
enfants souffrants d’épilepsie [13]. En Afrique subsaharienne, nous
n’observons que des rapports de cas [14, 15]. Au Mali nous n’avons pas eu de
rapport de cas décrit. Aucune prédiction nette sur le genre n'est notée.
Généralement, elle est diagnostiquée dans la petite enfance ou l'enfance
précoce (avant l'age de 10 ans) lors de la recherche d'étiologies pour des
troubles épileptiques ou des retards inexpliqués du développement
neurologique [3]. Le diagnostic chez notre patiente est fait a 12 ans, ce retard
de diagnostic dans notre cas serait di aux conditions socio-économiques
défavorables et aux croyances culturelles ou I’épilepsie est apercue comme un
mauvais sort. Les étiologies sont diverses et peuvent génétiques, infectieuses,
ou vasculaires. Il existe deux types anatomiques de schizencéphalie : la
schizencéphalie de type II et le type I [19]. Les fentes peuvent étre bilatérales,
unilatérales, symétriques ou asymeétriques [20]. Notre patient a présenté une
schizencéphalie de type II (fente ouverte) unilatérale en situation fronto
pariétale gauche. Le diagnostic est essentiellement radiologique (IRM ou
TDM). La prise en charge est basée sur un traitement conservateur la

rééducation, les antiépileptiques [22].
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