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RESUME

Introduction : Le syndrome d’Apert est une forme d'acrocéphalosyndactylie rare.

Observation : Nous rapportons le cas d’une petite fille 4gée de 9 mois vue au scanner pour des lésions malformatives
cranio-faciales et une syndactylie des mains afin d'établir le bilan malformatif caractérisant cette affection. Ainsi, des
empreintes digitiformes et lacunaires de la boite cranienne, une hypoplasie faciale avec une exophtalmie bilatérale grade 2

associées a un écartement de la symphyse mandibulaire et des syndactylies ont été retrouvés a I'examen.

Conclusion : Le scanner est un outil indispensable dans le bilan de 1ésion du syndrome d’Apert. La prise en charge est

toujours multidisciplinaire.
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INTRODUCTION

Le syndrome d’Apert est une forme
d'acrocéphalosyndactylie [1]. C’est une pathologie rare
avec une fréquence estimée a 1/160.000 naissances dans
le monde [2]. La prévalence entre le genre masculin et
féminin est presque identique avec une sex ratio de 1
[3]. Ce syndrome fait partie, comme la maladie de
Crouzon, des étiologies des craniosténoses qui sont
dues a une fermeture précoce des sutures craniennes
[3]. Ce syndrome comporte une dysmorphie cranio-
faciale caractérisée par les maitres symptdmes
suivants : brachycéphalie, télorbitisme et syndactylie
des mains et des pieds [4]. Le role du scanner dans cette
pathologie est d’orienter le diagnostic et de faire un
bilan des structures intra-craniennes. Nous rapportons le
cas d’une petite fille de 9 mois vue au scanner pour le
bilan malformatif d’un syndrome d’Apert afin de

décrire les Iésions scanographiques de ce syndrome.

OBSERVATION

Il s’agit d’une fillette de 9 mois qui a été recue en
consultation générale pour une déformation cranio-
faciale, puis adressée en consultation spécialisée pour
une meilleure prise en charge diagnostique et
thérapeutique.
Comme antécédents, elle est née a terme dans un Centre
de Santé de Base, par voie basse d’une mére agée de 21
ans et dun pere de 28 ans, sans notion de
consanguinité. Aucune échographie n’a été réalisée
durant la grossesse. Deuxiéme de sa fratrie, sa sceur
ainée n’avait pas de pathologie particuliere notamment
malformative.

Elle a présenté des signes de retard
psychomoteur par rapport a son age, en l'occurrence

I’absence de la tenue de la téte a 9 mois. Cliniquement,
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elle était dyspnéique mais avait un appétit conserve.
L’examen physique a retrouvé une exophtalmie
modérée, un télorbitisme, une disproportion cranio-
faciale, un important élargissement des fontanelles
antérieure et postérieure et du sillon sagittal ainsi que
des syndactylies des mains (figure 1) et des pieds. Il
n’existait pas de cassure de poids dans son carnet de

santé.

Figure 1 : photo montrant la syndactylie

Le scanner cérébral sans injection de produit de
contraste a permis d’objectiver un élargissement
important des fontanelles antérieure et postérieure par
rapport a son &ge et de la suture sagittale, avec
exagération des empreintes digitiformes du crane plus
visible sur la série en 3D, un aplatissement de la face et
de la région occipitale (Figure 2), une hypoplasie
faciale plus marquée au niveau de la région orbitaire,
d’ou I’exophtalmie grade 2 et un écartement de la
symphyse mandibulaire et des syndactylies. Nous
n’avons pas noté de lésion malformative encéphalique
mise & part une atrophie corticale diffuse. La
radiographie du thorax a montré des lésions de

pneumopathie. L’échographie abdominale n'a pas
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révélé de lIésion malformative. Pour le moment aucune

prise en charge n’a été effectuée.

Figure 2: coupe sagittale tomodensitométrique en
fenétre osseuse montrant un aplatissement de la face et

de la région occipitale

DISCUSSION

Le syndrome d’Apert a été décrit pour la premiere fois
par le Docteur Apert vers les années 1906 [1, 5]. C'est

un syndrome polymalformatif caractérisé :

- au niveau du crane: par une craniosténose
bicoronale, un aplatissement de 1’occiput et un
bombement frontal antérieur ;

- au niveau de la face: par une hypoplasie de
I’étage moyen qui s’accompagne d’une
anomalie oculaire et d’anomalies palatines et
dentaires ;

- au niveau des mains et des pieds: par une
syndactylie, de larges phalanges distales du

pouce et du gros orteil.
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Parfois, il s’y associe des anomalies cardiaques et

viscerales [1].

Ces anomalies morphologiques ont été visualisées chez
notre patiente sauf les anomalies cardiaques et

viscérales.

Les anomalies cranio-faciales entrainent  des
répercussions sur le développement de I’encéphale, et
sont responsable de retard mental [6]. C’est le cas de

cette fillette.

L’origine génétique de cette pathologie est maintenant
confirmée. Le géne incriminé dans le syndrome d’Apert
est le FGFR2 (fibroblast growth factor receptor 2),
localisé sur le chromosome 10 (10g26) [2]. Le mode de
transmission généralement admis est celui d’une
transmission héréditaire autosomique dominante [1]
mais des cas sporadiques sont fréquents [6]. Dans ce
dernier cas, des auteurs ont rapporté le réle possible de
I’age paternel avancé [7]. Une discordance avec la
littérature a été retrouvée dans cette observation car le
pere n’avait que 28 ans a la naissance du nourrisson.
Dans notre cas, 1’analyse génétique n’a pas pu étre
effectuée du fait de la non disponibilité de cet examen

dans le pays et du fait de son co(t trés élevé.

D’autres formes de craniosténose, notamment les autres
acrocéphalosyndactylies peuvent étre confondues avec
le syndrome d’Apert tels que le syndrome de Crouzon,
le syndrome de Pfeiffer, le syndrome de Waardenburg,
le syndrome de Saethre et le syndrome de Vogt qui est
une association Apert-Crouzon (tableau I).
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Tableau | : Les autres types d’acrocéphalosyndactylie

Syndrome de Crouzon Syndrome de Pfeiffer Syndrome de Waardemburg Syndrome de Saethre
] . Mutation du géne FGFR 1 et 2 Mutation du géne PAX 3 Mutation du géne TWIST

Mutation du gene FGFR2 . i »

Pouce et gros orteil larges et Surdité Surdité
Pas d’atteinte des mains et des o . . . )
ied déviés Anomalie de la pigmentation Implantation basse des cheveux
pieds . .

Doigts plus ou moins courts (peau et cheveux) sur le front
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