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RESUME

Le Syndrome de Townes-Broks (STB) est une affection héréditaire rare autosomique dominante cau-
sée par des mutations du gene SALL 1. Un nouveau-né a J1 de vie, de genre masculin, a été hospitali-
sé pour un syndrome poly malformatif associant une absence de pavillon de I'oreille et conduit audi-
tif externe, une imperforation anale compléete avec fécalurie. Ce tableau répond aux critéres diagnos-
tics de syndrome de Townes-Broks. Les manifestations du STB sont a différencier d’autres maladies
héréditaires incluant I'association VACTERL/VACTER, le syndrome d'Okihiro et le syndrome de Gol-
denhar. Le bilan génétique doit étre réalisé a chaque fois qu’un syndrome de Townes-Broks est sus-
pecté pour une mutation génique.
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SUMMARY

Townes-Broks syndrome (TBS) is a rare autosomal dominant inherited disorder caused by mutations
in the SALL 1 gene. A newborn at J1 of life, male, was hospitalized for poly malformative syndrome
associating an absence of ear flag and external auditory canal, a complete anal imperforation with
fecaluria. The case of this patient meets the diagnostic criteria of Townes - Broks syndrome. Manifes-
tation of TBS are to be differentiated from other hereditary diseases including VACTERL / VACTER,
Okihiro syndrome and Goldenhar's syndrome. Genetic evaluation should be performed whenever a
Townes - Broks syndrome is suspected to confirm the gene mutation.
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INTRODUCTION sur le sujet et améliorer la prise en charge du
Le Syndrome de Townes-Broks (STB) est une syndrome.

affection héréditaire rare autosomique domi-

nante a pénétrance compléte et a expressivité OBSERVATION

variable. Le STB est caractérisée par un en- Un nouveau-né du genre masculin a J1 de vie,
semble de malformations congénitales a type de nationalité malagasy, était hospitalisé au
de malformation anale allant d’une simple sein du complexe mere enfant du CHU de
antéversion anale jusqu’a une imperforation Mahajanga au mois de juillet 2019 pour une
anale avec fistule recto-urétrale, malforma- absence d’émission de méconium avec aug-
tion de l'oreille externe (hélix malformée, mentation du volume de I'abdomen. Il est issu
sténose du conduit auditif externe), anomalie d’une grossesse mal suivie. Aucune sérologie
de l'axe radial (pouce triphalangé, bifide, ni échographie n’avait été réalisée. Il est né a
hexadactylie) et surdité [1]. A ces malforma- terme a 38 semaines d’aménorrhée par voie
tions peuvent s’ajouter des malformations basse avec un indice d’Apgar a 9 a la cin-
rénales, cardiaques et du pied. Cette affection guiéme minute et un poids de naissance de 2
est causée par des mutations du gene SALL 1 550g, dans un centre de santé périphérique. Il
localisé dans la région chromosomique s’agissait du premier enfant du couple. Il n’y
16g12.1 codant pour un facteur de transcrip- avait pas de consanguinité entre les parents. Il
tion [2]. Un cas d’un nouveau-né a J1 de vie n’y avait pas de notion de malformation dans
présentant les symptomatologies d’un STB est la famille ni du c6té maternel ni du coété pa-
rapporté dans cette observation. Le but de ce ternel. A la naissance, une malformation des
report était de faire avancer les connaissances pavillons de l'oreille avec absence de conduit
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auditif externe avait été constatée la sage-
femme a constaté une malformation des pa-
villons de l'oreille avec absence de conduit
auditif externe (figure 1) et le nouveau-né
était rentré a son domicile avec les parents. Il
était allaité au sein pendant un jour. A J1 de
vie, il y avait un abdomen ballonné et tres
distendu. Et le nouveau-né a été référé au
Complexe Mére Enfant du Centre Hospitalier
Universitaire PZaGa de Mahajanga. L'examen
physique a I'entrée avait permis de relever
une imperforation anale compléte avec féca-
lurie (figure 2). Il n’y avait pas d’anomalies des
doigts ni des orteils. Le reste de I'examen cli-
nique était sans particularité.

|
-

Figure 1: Malformation du pavillon avec ab-
sence de conduit auditif externe

Figure 2 : Imperforation anale avec fécalurie
Pour la recherche de malformation rénale et

cardiaque associée, des échographies ont été
réalisées et étaient revenues normales. Une
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absence d’aération dans le rectum avait été
vue a la radiographie de I'abdomen sans pré-
paration confirmant une imperforation anale
;?mpléte (figure 3).

Figure 3: Abdomen sans préparation mon-
trant I'absence d’aération au niveau du rec-
tum

Le nouveau-né était mis sous perfusion de
liquide de base t au repos digestif avec sonde
naso-gastrique en siphonage. Des bilans préo-
pératoires pour une éventuelle colostomie ont
été réalisés avec une numération formule
sanguine normale; un inflammatoire biolo-
gique et un bilan de I'hémostase normaux. La
prise en charge de la malformation de I'oreille
a été planifié a six mois d’age. L'enfant était
resté hospitalisé dans le service pendant six
jours. La colostomie n’a pas pu étre réalisée
faute de matériel adapté pour nouveau-né.
L'enfant est décédé suite aux complications
opératoires.

DISCUSSION

Le Syndrome de Townes-Broks est une affec-
tion héréditaire rare autosomique dominante
a pénétrance compléte et a expressivité va-
riable. Les manifestations cliniques sont es-
sentiellement de quatre types : imperforation
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anale, malformation de l'oreille, malforma-
tions de I'axe radiale et surdité [1]. C'est le
premier cas décrit a Madagascar et c’est une
maladie rare dont la prévalence mondiale
dans la population générale est estimée a 1
sur 250 000 naissances [4]. Le tableau clinique
du nouveau-né dominé par |'imperforation
anale associée a la malformation des oreilles
tandis que le premier cas décrit par Townes et
Broks en 1972 présentait une imperforation
anale, malformation des oreilles et une dé-
formation des mains et des pieds [3]. Les ma-
nifestations peuvent varier d’un individu a
I'autre (expressivité variable) comme les cas
décrits par plusieurs autres auteurs. Selon
|’étude faite en Corée en 2010, un enfant de
guatre fois était décrit, c’est un enfant né a
terme a 37SA avec poids de naissance a
2600g. A sa naissance, une anomalie de
I'oreille droite a été remarquée avec un tissu
pré-auriculaire surajouté; un doigt surnumé-
raire a la main droite; une imperforation
anale et une hydronéphrose du rein droit avec
dilatation urétérale [5]. Une autre étude effec-
tuée en Corée en 2010 a également montré
un enfant présentant une imperforation anale,
une malformation de I'oreille, une polydacty-
lie a la main droite, une malformation car-
diaque et un hypothyroidisme congénital [6].
Un enfant de deux ans a été décrit en Inde en
2007. C’'est un enfant né a terme avec petit
poids de naissance a 2 000 g avec présence
d’imperforation anale avec fistule vaginale,
une absence de rein gauche a I'échographie
abdominale et a I'dge de deux ans et demi a
été noté un retard de croissance important
avec un poids de 5 kg pour son age, un déficit
en hormone de croissance a été noté [7]. Un
enfant de dix mois a été décrit comme ayant a
la naissance une imperforation anale incom-
pléte ayant subi une anaplastie a I'age de deux
jours, une polydactylie des deux mains et une
malformation cardiaque [8].Le diagnostic de
ce présent cas est entierement clinique, tandis
gue ce syndrome est d’abord suspecté par la
clinique puis confirmé par des études géné-
tiques. Cette maladie est due a la mutation du
géne SALL 1 localisé dans la région 16ql12.1
codant pour un facteur de transcription [9]. Le
diagnostic de cette affection est confirmée par
le séquencage et les techniques de RT-PCR
quantitative/MLPA pour détecter des muta-
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tions géniques; l'array CGH/SNP array sont
recommandés pour déterminer I'étendue et le
contenu génétique des délétions plus larges
[3]. L'évolution de cette maladie est variable
selon les manifestations cliniques, I'atteinte
cardiaque et ou rénale conditionne I'évolution
de la maladie. Dans ce présent cas qui n’a pas
présenté de malformation rénale ni cardiaque
associée, I'évolution aurait été favorable apres
un traitement chirurgical par colostomie bien
conduit et une deuxiéme chirurgie pour
I’'anaplastie plus tard. La cause de déces était
due aux complications de la premiere chirur-
gie a septieme jour de vie. Dans une autre
étude I'enfant est décédé a I’age de trois mois
suite a une complication de la chirurgie car-
diaque [6]. Une autre étude de montre que
I’enfant, a I'dge de deux ans et demi, a déve-
loppé un retard de croissance important avec
un poids de 5 kg pour son age et un déficit en
hormone de croissance a été noté [7]. Une
retard du développement psychomoteur cons-
taté a partir de I’dge de neuf mois (absence de
position assise ni de babillage) [8]. Les tech-
niques nécessaires pour la détermination de
I’'anomalie génétique n’existent pas encore a
Madagascar.

CONCLUSION

Le syndrome de Townes-Broks est une affec-
tion rare de gravité variable selon la présenta-
tion. Il faut y penser devant un nouveau — né
avec un syndrome poly malformatif avec
comme signes constant une malformation
anale. La confirmation de |'origine génétique
de cette affection est difficile par faute de
moyen dans notre cas. La prise en charge varie
selon la gravité des signes mais souvent de
bon pronostic s’il n'y a pas d’atteinte car-
diaque et ou rénale associée.
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