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Syndrome de Marfan néonatal : a propos d’un cas au CHU de Cocody, Abidjan RCI
Neonatal Marfan syndrome: a case report at the Teaching Hospital of Cocody, Abidjan.
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RESUME

Le syndrome de Marfan est une maladie génétique rare. |l associe de facon variable une atteinte sque-
lettique, cardiovasculaire et oculaire. Nous rapportons ici, un cas typique a travers les aspects cliniques
avec un accent particulier sur le diagnostic précoce afin d’élaborer une prise en charge efficace et un
meilleur suivi. Il s’agissait d’'un nouveau-né amené par ses parents au Centre Hospitalier et Universi-
taire (CHU) de Cocody, pour malformation congénitale. L’examen clinique a permis d’objectiver un
pectus excavatum, une ectopie du cristallin, et une hyperlaxité des poignets. L’échographie cardiaque
a permis de retrouver une dilatation de I'aorte et une insuffisance aortique.
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SUMMARY

Marfan syndrome (MFS) is rare genetic disorder. It can affect variably the skeleton, cardiovascular and
ocular systems. We report here a typical case through the clinical feature with a emphasis on early
diagnosis in order to effective management and better monitoring. It was a newborn brought by his
parents to Cocody University teaching hospital for congenital malformation. The clinical examination
noticed pectus excavatum, an ectopy of the crystalline lens, and hyperlaxity of the wrists. Cardiac ul-
trasound shows an aorta dilatation and aortic insufficiency.
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INTRODUCTION OBSERVATION

Le syndrome de Marfan est une maladie géné- Il s’agissait d’un nouveau-né de sexe masculin
tigue a transmission autosomique dominante issu d’un mariage non consanguin amené par
en rapport avec une mutation dans le gene ses parents pour malformation congénitale.
FBN1 sur le chromosome 15 de la fibrilline de La mere était agée de 35ans, deuxieme geste,
type 1 [1]. C’est la plus fréquente des maladies premiere parité avec un enfant vivant en
monogéniques responsable d’anévrisme de bonne santé apparente. On ne notait pas
I'aorte ascendante [2]. Sur le plan cardiovascu- d’antécédents particuliers notamment une
laire, elle se traduit par une faiblesse de la paroi malformation, une cardiopathie ou une no-
aortique qui se dilate progressivement au cours tion de mort subite dans les deux familles. La
de la vie avec des risques de dissection [2]. Les meére avait réalisé cing consultations préna-
criteres diagnostiques sont cliniques et com- tales avec une chimioprophylaxie anti pa-
portent des critéres majeurs (pectus exca- lustre et antianémique prescrite, bien con-
vatum, dilatation de I'aorte intéressant les si- duite et la grossesse s’était déroulée sans in-
nus de Valsalva et une ectopie du cristallin) et cident particulier. Une échographie obstétri-
des criteres mineurs (un palais ogival, une hy- cale réalisée au deuxieme trimestre de la
perlaxité des poignets et insuffisance aortique) grossesse n’avait pas objectivé d’'anomalie. Le
[2,3]. Nous rapportons le cas d’un nouveau-né nouveau-né est né a terme par voie basse en
amené par ses parents au CHU de Cocody pour présentation céphalique dans un contexte de
malformation congénitale ayant fait évoquer le souffrance foetale aigue avec un poids de
syndrome de Marfan sur la base des critéres naissance de 3750 grammes (+1 DS), une
diagnostic, ceci dans le but de souligner I'im- taille de 57cm (+ 2,5 DS), un périmétre cra-
portance du diagnostic précoce et la nécessité nien de 38cm (+3 DS) et un score d’APGAR a
d’une surveillance cardiovasculaire [3]. 6 ala 5°™ minute. A l’examen clinique il était
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noté une mauvaise impression générale, un
cri faible, une hypotonie généralisée, une
hypo réactivité au stimulus et des réflexes ar-
chaiques émoussés. Il présentait une dysmor-
phie faciale a I’étage supérieur dont une fon-
tanelle antérieure large (longueur =7cm et
largeur =3,5 cm) et une disjonction des su-
tures. Les joues étaient flasques avec une
peau tombante. Au niveau de I'étage moyen,
le nez était pointu, les oreilles étaient bas im-
plantées avec un micrognatisme et un palais
ogival. Par ailleurs les doigts et les orteils
étaient longs et minces (arachnodactylie). Le
signe du pouce dit de « Steinberg » était po-
sitif (lorsqu’on met le pouce dans la paume,
en le recouvrant avec les autres doigts, le
pouce dépasse d’au moins une phalange le
rebord de la main) (figure 1).

Pouce

Figure 1 : Signe du pouce dit de « steinberg »
positif

L’examen des autres appareils avait permis de
retrouver un pectus escavatum au niveau du
thorax et une ectopie du cristallin a I'examen
ophtalmologique. (figures 2 et 3).

L] Pectus excavatum

Doigts longs minces

Figure 2 : Pectus excavatum et arachnodactylie
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Figure 3 : ectopie du cristallin

A la lumiere des caractéristiques cliniques, des
investigations génétiques ont été demandé
pour rechercher une mutation génétique spé-
cifique de l'affection mais les tests cytogéné-
tigues n'ont pu étre réalisés. Cependant,
I’échographie cardiaque a permis d’objectiver
une dilatation de I'aorte maximale au niveau
du sinus de Valsalva (z score=6) et une insuffi-
sance aortique (figure 4).

Figure 4 : dilatation du sinus de valsalva

DISCUSSION

Le Syndrome de Marfan est une maladie héré-
ditaire du tissu conjonctif avec une sévérité du
phénotype dans les systémes squelettiques,
oculaires et cardiovasculaires. La fréquence est
estimée a 2-3 cas pour 10,000 naissances [4, 5].
Le syndrome de Marfan est défini par des cri-
teres essentiellement cliniques. Il faut retrou-
ver une atteinte de trois systemes avec au
moins deux signes majeurs [2]. Sur le plan car-
diovasculaire, il se traduit par une faiblesse de
la paroi aortique qui se dilate progressivement
au cours de la vie avec un risque de dissection.
L'atteinte rhumatologique se traduit par une
arachnodactylie (80%) et un pectus excavatum
(50 %). L'atteinte ophtalmologique est domi-
née par I'ectopie du cristallin (65%) et une cor-
née plate (40 %) [2,3]. Le présent cas clinique
présentait I'atteinte de trois systéemes a savoir
squelettique, cardiovasculaire et oculaire. Les
criteres majeurs pour le diagnostic étaient le
pectus excavatum, la dilatation de I'aorte (si-
nus de Valsalva) et I'ectopie du cristallin. Les
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criteres mineurs présents étaient le palais ogi-
val, ’hyperlaxité des poignets et I'insuffisance
aortique minime.

La gravité du syndrome de Marfan vient du
risque de dissection aortique qui est précédé
d’une dilatation aortique, si bien que le dia-
metre aortique est le meilleur marqueur du
risque de dissection que présente un patient.
L'atteinte aortique prédomine sur la partie ini-
tiale de I'aorte (sinus de Valsalva) [2]. La muta-
tion dans le gene de la fibrilline en cause en-
traine une anomalie des fibres d’élastine impli-
guée dans la constitution de la paroi aortique
expliquant la fragilité de la paroi aortique qui
devient « rigide » avec perte de son élasticité
[1,6]. La dilatation aortique retrouvée dans ce
cas clinique prédominait au niveau du sinus de
Valsalva. Elle est un des criteres majeurs du dia-
gnostic de la maladie, et sa reconnaissance est
fondamentale [7].

Chez le nouveau-né, le syndrome de Marfan est
une variété rare qui est génotypiquement et
phénotypiquement différent du syndrome de
Marfan classique et a un tableau clinique plus
sévere et un mauvais pronostic [8]. Il faut tou-
tefois notifier dans notre contexte, la difficulté
de mettre en évidence les anomalies géné-
tiques retrouvées dans le syndrome de Marfan
par de tests cytogénétiques du fait du plateau
technique insuffisant et de la cherté des exa-
mens vu que le Salaire Minimum Interprofes-
sionnel Garanti (SMIG) est de 60 000 francs CFA
[9]. Le traitement préventif de la dissection de
I'aorte repose sur I'éducation du patient, I'ad-
ministration de bétabloquants, la surveillance
échocardiographie réguliére et la chirurgie de
remplacement de I'aorte ascendante [10,11].
Mais en cas de dissection de |'aorte ascendante
I'indication d’une intervention chirurgicale
s'impose en urgence. En raison de la gravité des
problémes cardiovasculaires, le syndrome de
Marfan néonatal a une morbidité et une mor-
talité plus élevées que le Marfan classique [4],
par conséquent, le praticien devrait expliquer
les complications pré et post opératoires aux
familles et la nécessité d’'une approche multi-
disciplinaire. Dans le présent cas, il a été pro-
posé une surveillance échocardiographique ré-
guliéere et une chirurgie de remplacement de
I"aorte ascendante.
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CONCLUSION

Le syndrome de Marfan néonatal est un syn-
drome malformatif dont le pronostic vital peut
étre péjoratif. La sévérité est trés variable d’un
individu a 'autre, il est donc important de faire
un diagnostic précoce afin d’élaborer une prise
en charge efficace et un meilleur suivi.
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