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2A¢ UNIVERSITE MOHAMMED V DE RABAT
! ‘.1 | FACULTE DE MEDECINE ET DE PHARMACIE - RABAT

DOYENS HONORAIRES :

1962 — 1969 : Professeur Abdelmalek FARAJ

1969 — 1974 : Professeur Abdellatif BERBICH

19741981 : Professeur Bachir LAZRAK wwm
1981 — 1989 : Professeur Taieb CHKILI w\“ww"“y
1989 — 1997 : Professeur Mohamed Tahar ALAOUI =S / “\«N’
1997 — 2003 : Professeur Abdelmajid BELMAHI .:I S

2003 — 2013 : Professeur Najia HAJJAJ - HASSOUNI Drrits
ADMINISTRATION :

Doyen . Professeur Mohamed ADNAOUI

Vice Doyen chargé des Affaires Académiques et estudiantines
Professeur Mohammed AHALLAT

Vice Doyen chargé de la Recherche et de la Coopération
Professeur Taoufig DAKKA

Vice Doyen chargé des Affaires Spécifiques a la Pharmacie
Professeur Jamal TAOUFIK

Secrétaire Général : Mr. Mohamed KARRA

1-ENSEIGNANTS-CHERCHEURS MEDECINS
ET
PHARMACIENS

PROFESSEURS :
Décembre 1984

Pr. MAAOUNI Abdelaziz
Pr. MAAZOUZI Ahmed Wajdi
Pr. SETTAF Abdellatif

Novembre et Décembre 1985
Pr. BENSAID Younes

Janvier, Février et Décembre 1987
Pr. CHAHED OUAZZANI Houria
Pr. LACHKAR Hassan

Pr. YAHY AOUI Mohamed

Décembre 1988
Pr. BENHAMAMOUCH Mohamed Najib
Pr. DAFIRI Rachida

Décembre 1989

Pr. ADNAOUI Mohamed

Pr. CHAD Bouziane

Pr. OUAZZANI Taibi Mohamed Réda

Médecine Interne — Clinique Royale
Anesthésie -Réanimation
pathologie Chirurgicale

Pathologie Chirurgicale

Gastro-Entérologie
Meédecine Interne
Neurologie

Chirurgie Pédiatrique
Radiologie

Médecine Interne —Doyen de la FMPR
Pathologie Chirurgicale
Neurologie




Janvier et Novembre 1990

Pr
Pr
Pr
Pr
Pr

Février Avril Juillet et Décembre 1991

. CHKOFF Rachid

. HACHIM Mohammed*
. KHARBACH Aicha

. MANSOURI Fatima

. TAZI Saoud Anas

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

Pr

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AL HAMANY Zaitounia
AZ70UZI Abderrahim
BAYAHIA Rabéa
BELKOUCHI Abdelkader

BENSOUDA Yahia

. BERRAHO Amina
BEZZAD Rachid
CHABRAOUI Layachi
CHERRAH Yahia
CHOKAIRI Omar
KHATTAB Mohamed
SOULAYMANI Rachida
TAOUFIK Jamal

Décembre 1992

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

Pr

Pr.
Pr.

AHALLAT Mohamed
BENSOUDA Adil
BOUIJIDA Mohamed Najib
CHAHED OUAZZANI Laaziza
CHRAIBI Chafiq
DEHAYNI Mohamed*

EL OUAHABI Abdessamad
FELLAT Rokaya

GHAFIR Driss*

. JIDDANE Mohamed
TAGHY Ahmed

ZOUHDI Mimoun

ars 1994

M

Pr.
Pr.

Pr

Pr.

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BENJAAFAR Noureddine
BEN RAIS Nozha

. CAOUI Malika

CHRAIBI Abdelmjid

EL AMRANI Sabah

EL BARDOUNI Ahmed
EL HASSANI My Rachid
ERROUGANI Abdelkader
ESSAKALI Malika
ETTAYEBI Fouad
HADRI Larbi*

BENCHEKROUN Belabbes Abdellatif

Pathologie Chirurgicale
Médecine-Interne
Gynécologie -Obstétrique
Anatomie-Pathologique
Anesthésie Réanimation

Anatomie-Pathologique

Anesthésie Réanimation —Doyen de la FMPO
Néphrologie

Chirurgie Générale

Chirurgie Générale

Pharmacie galénique

Ophtalmologie

Gynécologie Obstétrique

Biochimie et Chimie

Pharmacologie

Histologie Embryologie

Pédiatrie

Pharmacologie — Dir. du Centre National PV
Chimie thérapeutique V.D a la pharmacie+Dir du
CEDOC

Chirurgie Générale V.D Aff. Acad. et Estud
Anesthésie Réanimation

Radiologie

Gastro-Entérologie

Gynécologie Obstétrique

Gynécologie Obstétrique

Neurochirurgie
Cardiologie
Médecine Interne
Anatomie
Chirurgie Générale
Microbiologie

Radiothérapie
Biophysique
Biophysique

Endocrinologie et Maladies Métaboliques Doyen de la

FMPA

Gynécologie Obstétrique
Traumato-Orthopédie

Radiologie

Chirurgie Générale- Directeur CHIS
Immunologie

Chirurgie Pédiatrique

Médecine Interne




Pr
Pr
Pr
Pr
Pr
Pr

. HASSAM Badredine

. IFRINE Lahssan

. JELTHI Ahmed

. MAHFOUD Mustapha
. RHRAB Brahim

. SENOUCI Karima

ars 1994

M

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABBAR Mohamed*
ABDELHAK M’barek
BELAIDI Halima
BENTAHILA Abdelali
BENYAHIA Mohammed Ali
BERRADA Mohamed Saleh
CHAMI Ilham
CHERKAOUI Lalla Ouafae
JALIL Abdelouahed
LAKHDAR Amina
MOUANE Nezha

ars 1995

M

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABOUQUAL Redouane
AMRAOUI Mohamed
BAIDADA Abdelaziz
BARGACH Samir

CHAARI Jilali*

DIMOU M’barek*

DRISSI KAMILI Med Nordine*
EL MESNAOUI Abbes
ESSAKALI HOUSSYNI Leila
HDA Abdelhamid*

IBEN ATTYA ANDALOUSSI Ahmed
OUAZZANI CHAHDI Bahia
SEFIANI Abdelaziz
ZEGGWAGH Amine Ali

Décembre 1996

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AMIL Touriya*

BELKACEM Rachid
BOULANOUAR Abdelkrim

EL ALAMI EL FARICHA EL Hassan
GAOUZI Ahmed

MAHFOUDI M’barek*

OUADGHIRI Mohamed
OUZEDDOUN Naima

ZBIR EL Mehdi*

Novembre 1997

Pr
Pr
Pr
Pr
Pr
Pr

. ALAMI Mohamed Hassan
. BEN SLIMANE Lounis

. BIROUK Nazha

. ERREIMI Naima

. FELLAT Nadia

. HAIMEUR Charki*

Dermatologie

Chirurgie Générale
Anatomie Pathologique
Traumatologie — Orthopédie
Gynécologie —Obstétrique
Dermatologie

Urologie

Chirurgie — Pédiatrique
Neurologie

Pédiatrie

Gynécologie — Obstétrique
Traumatologie — Orthopédie
Radiologie

Ophtalmologie

Chirurgie Générale
Gynécologie Obstétrique
Pédiatrie

Réanimation Médicale
Chirurgie Générale
Gynécologie Obstétrique
Gynécologie Obstétrique
Médecine Interne
Anesthésie Réanimation
Anesthésie Réanimation
Chirurgie Générale
Oto-Rhino-Laryngologie
Cardiologie - Directeur HMI Med V
Urologie
Ophtalmologie
Génétique
Réanimation Médicale

Radiologie
Chirurgie Pédiatrie
Ophtalmologie
Chirurgie Générale
Pédiatrie
Radiologie
Traumatologie-Orthopédie
Néphrologie

Cardiologie

Gynécologie-Obstétrique
Urologie

Neurologie

Pédiatrie

Cardiologie

Anesthésie Réanimation



Pr
Pr
Pr
Pr
Pr
Pr

. KADDOURI Noureddine

. KOUTANI Abdellatif

. LAHLLOU Mohamed Khalid
. MAHRAOUI CHAFIQ

. TAOUFIQ Jallal

. YOUSFI MALKI Mounia

Novembre 1998

Pr
Pr
Pr
Pr
Pr
Pr

. AFIFI RAJAA
.BENOMAR ALI
.BOUGTAB Abdesslam
. ER RIHANI Hassan

. BENKIRANE Majid*

. KHATOURI ALI*

Janvier 2000

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABID Ahmed*
AIT OUMAR Hassan

BOURKADI Jamal-Eddine

ECHARRAB EI Mahjoub
EL FTOUH Mustapha

EL MOSTARCHID Brahim*
ISMAILI Hassane*
MAHMOUDI Abdelkrim*
TACHINANTE Rajae

TAZI MEZALEK Zoubida

Novembre 2000

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AIDI Saadia

AJANA Fatima Zohra
BENAMR Said

CHERTI Mohammed
ECH-CHERIF EL KETTANI Selma
EL HASSANI Amine

EL KHADER Khalid

EL MAGHRAOUI Abdellah*
GHARBI Mohamed El Hassan
MAHASSINI Najat
MDAGHRI ALAOUI Asmae
ROUIMI Abdelhadi*

Décembre 2000

Pr

. ZOHAIR ABDELAH*

Décembre 2001

Pr
Pr
Pr
Pr

. BALKHI Hicham*

. BENABDELJLIL Maria
. BENAMAR Loubna

. BENAMOR Jouda

BENJELLOUN Dakhama Badr.Sououd

CHARIF CHEFCHAOUNI Al Montacer

Chirurgie Pédiatrique
Urologie

Chirurgie Générale
Pédiatrie

Psychiatrie

Gynécologie Obstétrique

Gastro-Entérologie
Neurologie — Doyen de la FMP Abulcassis
Chirurgie Générale
Oncologie Médicale
Hématologie
Cardiologie

Pneumophtisiologie
Pédiatrie

Pédiatrie
Pneumo-phtisiologie
Chirurgie Générale
Chirurgie Générale
Pneumo-phtisiologie
Neurochirurgie
Traumatologie Orthopédie- Dir. Hop. Av. Marr.
Anesthésie-Réanimation Inspecteur du SSM
Anesthésie-Réanimation

Meédecine Interne

Neurologie

Gastro-Entérologie

Chirurgie Générale

Cardiologie

Anesthésie-Réanimation

Pédiatrie Directeur Hop. Chekikh Zaied
Urologie

Rhumatologie

Endocrinologie et Maladies Métaboliques
Anatomie Pathologique

Pédiatrie

Neurologie

ORL

Anesthésie-Réanimation
Neurologie

Néphrologie
Pneumo-phtisiologie



Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BENELBARHDADI Imane
BENNANI Rajae
BENOUACHANE Thami
BEZZA Ahmed*
BOUCHIKHI IDRISSI Med Larbi
BOUMDIN El Hassane*
CHAT Latifa

DAALI Mustapha*

DRISSI Sidi Mourad*

EL HIJRI Ahmed

EL MAAQILI Moulay Rachid
EL MADHI Tarik

EL OUNANI Mohamed
ETTAIR Said

GAZZAZ Miloudi*

HRORA Abdelmalek
KABBAJ Saad

KABIRI EL Hassane*
LAMRANI Moulay Omar
LEKEHAL Brahim
MAHASSIN Fattouma*
MEDARHRI Jalil
MIKDAME Mohammed*
MOHSINE Raouf

NOUINI Yassine

SABBAH Farid

SEFIANI Yasser

TAOUFIQ BENCHEKROUN Soumia

Décembre 2002

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AL BOUZIDI Abderrahmane*
AMEUR Ahmed *

AMRI Rachida

AOURARH Aziz*

BAMOU Youssef *
BELMEJDOUB Ghizlene*
BENZEKRI Laila
BENZZOUBEIR Nadia
BERNOUSSI Zakiya
BICHRA Mohamed Zakariya*
CHOHO Abdelkrim *
CHKIRATE Bouchra

EL ALAMI EL FELLOUS Sidi Zouhair
EL HAOURI Mohamed *
FILALI ADIB Abdelhai
HAIJJI Zakia

IKEN Ali

JAAFAR Abdeloihab*
KRIOUILE Yamina
LAGHMARI Mina

Gastro-Entérologie
Cardiologie

Pédiatrie

Rhumatologie
Anatomie

Radiologie

Radiologie

Chirurgie Générale
Radiologie
Anesthésie-Réanimation
Neuro-Chirurgie
Chirurgie-Pédiatrique
Chirurgie Générale
Pédiatrie Directeur. Hop.d Enfants
Neuro-Chirurgie

Chirurgie Générale
Anesthésie-Réanimation
Chirurgie Thoracique
Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Vasculaire Périphérique
Médecine Interne

Chirurgie Générale

Hématologie Clinique

Chirurgie Générale

Urologie Directeur Hopital Ibn Sina
Chirurgie Générale

Chirurgie Vasculaire Périphérique
Pédiatrie

Anatomie Pathologique
Urologie

Cardiologie
Gastro-Entérologie
Biochimie-Chimie
Endocrinologie et Maladies Métaboliques
Dermatologie
Gastro-Entérologie
Anatomie Pathologique
Psychiatrie

Chirurgie Générale
Pédiatrie

Chirurgie Pédiatrique
Dermatologie
Gynécologie Obstétrique
Ophtalmologie

Urologie

Traumatologie Orthopédie
Pédiatrie

Ophtalmologie



Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

MABROUK Hfid*
MOUSSAOUI RAHALI Driss*
OUJILAL Abdelilah

RACHID Khalid *

RAISS Mohamed

RGUIBI IDRISSI Sidi Mustapha*
RHOU Hakima

SIAH Samir *

THIMOU Amal

ZENTAR Aziz*

Janvier 2004

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABDELLAH El Hassan
AMRANI Mariam
BENBOUZID Mohammed Anas
BENKIRANE Ahmed*
BOUGHALEM Mohamed*
BOULAADAS Malik
BOURAZZA Ahmed*
CHAGAR Belkacem*
CHERRADI Nadia

EL FENNI Jamal*

EL HANCHI ZAKI

EL KHORASSANI Mohamed
EL YOUNASSI Badreddine*
HACHI Hafid

JABOUIRIK Fatima
KHARMAZ Mohamed
MOUGHIL Said

OUBAAZ Abdelbarre*
TARIB Abdelilah*

TIJAMI Fouad

ZARZUR Jamila

Janvier 2005

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

Pr

ABBASSI Abdellah

AL KANDRY Sif Eddine*
ALLALI Fadoua
AMAZOUZI Abdellah
AZ1Z Noureddine*
BAHIRI Rachid
BARKAT Amina
BENYASS Aatif
BERNOUSSI Abdelghani
DOUDOUH Abderrahim*
EL HAMZAOUI Sakina*
HAJJI Leila

HESSISSEN Leila

JIDAL Mohamed*
LAAROUSSI Mohamed
LYAGOUBI Mohammed
. NIAMANE Radouane*

Traumatologie Orthopédie
Gynécologie Obstétrique
Oto-Rhino-Laryngologie
Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Générale
Pneumophtisiologie
Néphrologie

Anesthésie Réanimation
Pédiatrie

Chirurgie Générale

Ophtalmologie

Anatomie Pathologique
Oto-Rhino-Laryngologie
Gastro-Entérologie
Anesthésie Réanimation
Stomatologie et Chirurgie Maxillo-faciale
Neurologie
Traumatologie Orthopédie
Anatomie Pathologique
Radiologie

Gynécologie Obstétrique
Pédiatrie

Cardiologie

Chirurgie Générale
Pédiatrie

Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Cardio-Vasculaire
Ophtalmologie

Pharmacie Clinique
Chirurgie Générale
Cardiologie

Chirurgie Réparatrice et Plastique
Chirurgie Générale
Rhumatologie
Ophtalmologie
Radiologie
Rhumatologie
Pédiatrie g
Cardiologie li

Ophtalmologie :

L
4 R
—

Biophysique
Microbiologie
Cardiologie
Pédiatrie
Radiologie
Chirurgie Cardio-vasculaire
Parasitologie

Rhumatologie

(mise en disponibilité)



Pr.
Pr.
Pr.

RAGALA Abdelhak
SBIHI Souad
ZERAIDI Najia

Décembre 2005

Pr.

CHANI Mohamed

Avril 2006

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ACHEMLAL Lahsen*
AKJOU]J Said*
BELMEKKI Abdelkader*
BENCHEIKH Razika
BIYI Abdelhamid*

BOUHAFS Mohamed El Amine

BOULAHY A Abdellatif*

CHENGUETI ANSARI Anas

DOGHMI Nawal
FELLAT Ibtissam
FAROUDY Mamoun
HARMOUCHE Hicham
HANAFI Sidi Mohamed*
IDRISS LAHLOU Amine*
JROUNDI Laila
KARMOUNI Tariq

KILI Amina

KISRA Hassan

KISRA Mounir
LAATIRIS Abdelkader*
LMIMOUNI Badreddine*
MANSOURI Hamid*
OUANASS Abderrazzak
SAFI Soumaya*
SEKKAT Fatima Zahra
SOUALHI Mouna
TELLAL Saida*
ZAHRAOUI Rachida

Octobre 2007

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABIDI Khalid
ACHACHI Leila
ACHOUR Abdessamad*
AIT HOUSSA Mahdi*
AMHAIJJI Larbi*

AOUFI Sarra

BAITE Abdelouahed*
BALOUCH Lhousaine*
BENZIANE Hamid*
BOUTIMZINE Nourdine
CHARKAOUI Naoual*
EHIRCHIOU Abdelkader*
ELABSI Mohamed

Gynécologie Obstétrique
Histo-Embryologie Cytogénétique
Gynécologie Obstétrique

Anesthésie Réanimation

Rhumatologie

Radiologie

Hématologie

O.R.L

Biophysique

Chirurgie - Pédiatrique
Chirurgie Cardio — Vasculaire
Gynécologie Obstétrique
Cardiologie

Cardiologie

Anesthésie Réanimation
Médecine Interne
Anesthésie Réanimation
Microbiologie
Radiologie

Urologie

Pédiatrie

Psychiatrie

Chirurgie — Pédiatrique
Pharmacie Galénique
Parasitologie
Radiothérapie
Psychiatrie
Endocrinologie
Psychiatrie

Pneumo — Phtisiologie
Biochimie

Pneumo — Phtisiologie

Réanimation médicale
Pneumo phtisiologie
Chirurgie générale
Chirurgie cardio vasculaire
Traumatologie orthopédie

Parasitologie

Anesthésie réanimation Directeur ERSM
Biochimie-chimie

Pharmacie clinique

Ophtalmologie

Pharmacie galénique

Chirurgie générale

Chirurgie générale




Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

EL MOUSSAOUI Rachid
EL OMARI Fatima
GHARIB Noureddine
HADADI Khalid*
ICHOU Mohamed*
ISMAILI Nadia
KEBDANI Tayeb
LALAOUI SALIM Jaafar*
LOUZI Lhoussain*
MADANI Naoufel

MAHI Mohamed*

MARC Karima
MASRAR Azlarab
MRABET Mustapha*
MRANI Saad*

OUZZIF Ez zohra*
RABHI Monsef*
RADOUANE Bouchaib*
SEFFAR Myriame
SEKHSOKH Yessine*
SIFAT Hassan*
TABERKANET Mustafa*
TACHFOUTI Samira
TAJDINE Mohammed Tarig*
TANANE Mansour*
TLIGUI Houssain
TOUATI Zakia

Décembre 2007

Pr.

DOUHAL ABDERRAHMAN

Décembre 2008

Pr

ZOUBIR Mohamed*

Pr TAHIRI My El Hassan*
Mars 2009

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABOUZAHIR Ali*
AGDR Aomar*

AIT ALI Abdelmounaim*
AIT BENHADDOU El hachmia
AKHADDAR Ali*
ALLALI Nazik

AMINE Bouchra
ARKHA Yassir
BELYAMANI Lahcen*
BIIJOU Younes
BOUHSAIN Sanae*
BOUI Mohammed*

Anesthésie réanimation
Psychiatrie

Chirurgie plastique et réparatrice
Radiothérapie

Oncologie médicale
Dermatologie

Radiothérapie

Anesthésie réanimation
Microbiologie

Réanimation médicale
Radiologie

Pneumo phtisiologie
Hématologique

Meédecine préventive santé publique et hygiéne
Virologie

Biochimie-chimie

Médecine interne

Radiologie

Microbiologie

Microbiologie

Radiothérapie

Chirurgie vasculaire périphérique
Ophtalmologie

Chirurgie générale
Traumatologie orthopédie
Parasitologie

Cardiologie

Ophtalmologie

Anesthésie Réanimation
Chirurgie Générale

Médecine interne
Pédiatre

Chirurgie Générale
Neurologie
Neuro-chirurgie
Radiologie
Rhumatologie
Neuro-chirurgie
Anesthésie Réanimation
Anatomie
Biochimie-chimie
Dermatologie




Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BOUNAIM Ahmed*
BOUSSOUGA Mostapha*
CHAKOUR Mohammed *
CHTATA Hassan Toufik*
DOGHMI Kamal*

EL MALKI Hadj Omar
EL OUENNASS Mostapha*
ENNIBI Khalid*

FATHI Khalid
HASSIKOU Hasna *
KABBAIJ Nawal

KABIRI Meryem
KARBOUBI Lamya
L’KASSIMI Hachemi*
LAMSAOURI Jamal*
MARMADE Lahcen
MESKINI Toufik
MESSAOUDI Nezha *
MSSROURI Rahal
NASSAR Ittimade
OUKERRAJ Latifa
RHORFI Ismail Abderrahmani *

PROFESSEURS AGREGES :

Octobre 2010

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ALILOU Mustapha
AMEZIANE Taoufig*
BELAGUID Abdelaziz
BOUAITY Brahim*
CHADLI Mariama*

CHEMSI Mohamed*

DAMI Abdellah*

DARBI Abdellatif*
DENDANE Mohammed Anouar
EL HAFIDI Naima

EL KHARRAS Abdennasser*
EL MAZOUZ Samir

EL SAYEGH Hachem
ERRABIH Ikram
LAMALMI Najat
MOSADIK Ahlam
MOUJAHID Mountassir*
NAZIH Mouna*

ZOUAIDIA Fouad

Mai 2012

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AMRANI Abdelouahed
ABOUELALAA Khalil*
BELAIZI Mohamed*
BENCHEBBA Driss*

Chirurgie Générale
Traumatologie orthopédique
Hématologie biologique

Chirurgie vasculaire périphérique
Hématologie clinique

Chirurgie Générale

Microbiologie

Meédecine interne

Gynécologie obstétrique

Rhumatologie

Gastro-entérologie

Pédiatrie

Pédiatrie

Microbiologie Directeur Hopital My Ismail
Chimie Thérapeutique
Chirurgie Cardio-vasculaire
Pédiatrie

Hématologie biologique
Chirurgie Générale
Radiologie

Cardiologie
Pneumo-phtisiologie

Anesthésie réanimation
Médecine interne
Physiologie

ORL

Microbiologie
Médecine aéronautique
Biochimie chimie
Radiologie

Chirurgie pédiatrique
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L’oreille est un organe anatomiquement complexe et le siege de
pathologies diverses. Parmi ces affections, les anomalies congénitales de
I’oreille qui se définissent comme I’ensemble des anomalies de forme, de
dimension et / ou de position des différents €léments de I’oreille externe,

moyenne et/ou Interne.

Les dysmorphies de 1’oreille externe intéressent le pavillon et le CAE. Elles
englobent les aplasies majeures et mineures. Il peut s’y associer la présence
d’¢léments anormaux tels les fossettes et appendices prétragiens a type

d’enchondromes ou de condylomes.
En ce qui concerne les anomalies de formes et de dimension, on distingue :

» L’aplasie majeure qui englobe I’anotie et la microtie, le diagnostic est évident
des la naissance.
» Pour I’anotie, ’anomalie du pavillon est majeure avec absence des
structures du pavillon.
» A propos de la microtie, le pavillon peut étre petit avec les différentes
structures plus au moins différenciées.
Ces dysmorphies sont souvent associées a une atrésie, un rétrécissement du CAE

et une atteinte de 1’oreille moyenne.

» L’aplasie mineure est une anomalie de 1’oreille externe pouvant comporter :
» Un défaut de plicature du pavillon, un lobe peu développé ou absent,
une macrotie ou le pavillon est de grande taille.

» Une sténose partielle du conduit auditif externe et /ou enchondrome.

L’¢lément dominant de cette aplasie mineure est 1’association a une

anomalie de I’oreille moyenne au niveau de la chaine ossiculaire.



Pour les dysmorphies de position, nous observons :

» Les oreilles bas implantées : la partie supérieure du pavillon est située au-
dessous de la ligne horizontale joignant le cantus externe de ’ceil a I’occiput
(figure N° 1)

= Les oreilles trop décollées : soit par exces de cartilage, soit par défaut de

plicature de ce cartilage, soit en associant ces deux anomalies [2].

L’ensemble des malformations congénitales de ['oreille visible a Ia

naissance est observé dans 1 cas sur2000 a 5000 naissances [1].

Les circonstances de découverte sont trés variables selon le caractére
mineur ou majeur, uni ou bilatéral, isolé ou associ¢ a d’autres malformations

dans le cadre d’un syndrome dysmorphique.

En effet, Une aplasie mineure isolée passe souvent inapercue chez le petit
enfant. Le diagnostic est soulevé lorsque la surdit¢é de transmission est
découverte devant un retard du langage ou lors du dépistage scolaire. Certaines
dysmorphies mineures sont seulement inesthétiques. Elles ne sont pas souvent
détectées a la naissance et leur fréquence dans la population générale est tres

difficile a estimer.

Quant aux anomalies majeures de I’OE, elles sont apparentes des la
naissance. Elles sont observées dans 1 cas sur 10000 a 20000 naissances [1].
Elles sont bilatérales dans20 a 30%selon les séries, et associées a une aplasie
mineure controlatérale dans 3 a 5% des cas. L’association d’une surdité de

perception a une aplasie d’oreille est retrouvée dans 5 a 10 % des cas [1].



Figure 1: L’oreille [2]

a. oreille en position normale b. Implantation basse de I’oreille

c. Lobe développé d. Absence de lobe, oreille arrondie

e. Lobe saillant f- Hypoplasie extréme du pavillon de ’oreille
2. Repli de la partie supérieure de I’hélix (signe du capucin)
h. Hélix trés ourlé et déformé i. Hélix mal ourlé

J. Petite fossette a la racine de I’hélix k. Condylome prétagrien



Ces troubles de développement d’origine prénatale sont soit idiopathiques ou
dus a des anomalies monogéniques, des anomalies chromosomiques, une hérédité

multifactorielle ou des agents tératogénes environnementaux ... [3]

Selon le degré de I’atteinte ORL et des I€sions associées et la qualité de
prise en charge multidisciplinaire, les troubles engendrés par ces anomalies sont
d’ordres fonctionnels avec un retentissement sur [’acuité auditive et les

différents organes atteints, aussi d’ordres esthétiques et psychologiques.

D’ou ID'intérét du diagnostic anténatal en vue d’une préparation
psychologique des parents et afin d’assurer une prise en charge adéquate du

patient des la naissance.

A la lumicre des données de la littérature médicale et des observations
d’enfants porteur d’anomalie congénitale de 1’oreille colligées a la consultation
de Dysmorphologie de I’hopital d’Enfants de Rabat, ce travail s’assigne pour
objectifs de :

e Décrire les caractéristiques ¢épidémiologiques, les données cliniques,
paracliniques et les mesures thérapeutiques des cas recensés.

e Identifier les étiologies et les principaux syndromes dysmorphiques
responsables des anomalies de I’oreille externe colligées.

e Elaborer une conduite a tenir pratique devant ces affections

dysmorphiques.
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I. Matériel :

Nous avons procédé a une étude descriptive observationnelle d’une série de
cas des anomalies de l’oreille externe qui sont suivis a la consultation de

dysmorphologie de 1’hdpital d’enfant de Rabat.

Ce travail a ¢été réalis€é durant une période de 11moiss’étalant du

01/01/2016 au 01/11/2016.

» Les critéres d’inclusion sont les suivants:

Patients de tout age suivis pour malformation de I’oreille externe et qui ont
¢été revus a la consultation de dysmorphologie de I’hopital d’enfant de Rabat lors
de la période d’étude.

» Les Critéres d’exclusion de I’étude :

Les patients porteurs d’anomalie de I’oreille externe qui ont été perdus de
vue avec un dossier médical incomplet, et n’ayant pas bénéficié d’un suivi lors

de la période d’étude.
I1. Méthodes :

Apres avoir expliqué aux parents le but de I’étude, et avoir eu leur
consentement libre et éclairé, les observations médicales retenues ont été
exploitées par une fiche comportant les données suivantes :

» les données sociodémographiques, le niveau socioéconomique a été
considéré :

o bas pour un revenu mensuel de moins de 2600 DH (le SMIG :
salaire interprofessionnel garanti)

o ¢levé pour un revenu supérieur a 7500 DH (salaire moyen d’un
cadre d’état échelle 11),

o moyen quand le revenu mensuel est entre les deux précédents.



» les antécédents familiaux et personnels,

» les parametres cliniques, les bilans para cliniques et 1’orientation

étiologique

» les aspects évolutifs et pronostics de cette dysmorphie ainsi que la prise

en charge thérapeutique.

A la lumiére de la littérature médicale, une discussion a été réalisée avec

I’¢laboration d’une conduite a tenir pratique devant ces pathologies.

Cette revue de la littérature a comporté la recherche documentaire des
ouvrages généraux disponible a la bibliothéque de la faculté : theses, articles,
livres, abstracts, issus de laboratoires de recherche, écoles et universités publiés

sur internet accessible par le moteur de recherche Yahoo, Google Scholar.

Les bases de données consultées ¢étaient: ScienceDirect, PubMed,

ClinicalKey, EMC Consult, Medline, OMIM et Orphanet.

La Collecte des données s’est basée sur les mots-clés suivants: oreille

externe, anomalie, microtie, anotie, atrésie.

La sélection des données de la revue de la littérature s’est appuyée, apres la
lecture des articles colligés, sur leur pertinence par rapport au sujet de notre

these.



II1. Les difficultés et limites de notre travail :

Comme toute étude rétrospective, les limites observées étaient dues a
I’inexploitation des dossiers médicaux exclus de 1’étude, et ceci par manque de

résultats des bilans demandés et la perte de vue des patients.

Nous avons aussi €té confrontés lors de 1’étude a la difficulté de réalisation
chez les cas inclus de certains bilans nécessaires pour la discussion étiologique.
Il s’agit notamment des PEA, les imageries du rocher, du cerveau, du massif
maxillo-facial, du rachis, cervical (radiographie, standard, TDM, IRM) et les

analyses génétiques notamment le caryotype et la biologie moléculaire.






I. Les caractéristiques de la population étudiée :

Parmi les 10 patients porteurs d’anomalie de [’oreille externe, seuls 5

d’entre eux ont répondus aux criteéres d’inclusion.
A. Les données sociodémographiques:
1. Données relatives aux parents :

1.1L’origine des patients : 3patients sont d’origine urbaine et 2 autres d’origine

rurale.

1.2 Le niveau socioéconomique : est moyen pour 2 cas, les 3 autres enfants sont

de niveau modeste.

1.3 La couverture sociale: 3 de nos patients sont mutualistes, et 2 cas sans

aucune couverture sociale.

1.4 La consanguinité est retrouvée chez un patient, il s’agit d’une consanguinité

de 17 degré.

1.5 Dans les ATCDS familiaux aucun cas similaire n’a été observé, tous les
enfants sont issus de grossesse suivie au centre de santé et aucun patient n’a

bénéficié de diagnostic prénatal.
2. Données relatives a ’enfant :
2.1 Le terme de la grossesse : tous nos patients sont nés a terme

2.2Lelieu et la voie d’accouchement : la naissance s’est déroulée dans une
structure médicalisée pour tous les cas, la voie basse a été¢ préconisée pour 4

enfants, et 1 patient est né par césarienne pour dystocie (observation n°2).
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2.3 La grossesse gémellaire a été notée pour un cas (observation n°5), ’autre

jumelle est décédée in utéro.

2.4 Age : I’age moyen lors de la premiére consultation était 18.3 mois, avec des
extrémes de 2jours a S9mois.
2.5Le sexe ratio : Quatre de nos patients sont de sexe masculin, le sexe ratio est
de 4/1.
2.6 Poids de naissance : Le poids de naissance était normal chez 4 enfants, les
extrémes a été de 2000g et de3200g.
B. La description clinique des anomalies observées:

1. L’age de découverte de I’anomalie :
L’ AOE a été constatée des la naissance pour 4 cas.
2. Description des AOE :

Concernant les anomalies de I’oreille externe colligées dans notre série, nous

avons retrouve:

» 1 cas d’anotie située du coté gauche (iconographie n°4-observation n°4),

» 3 cas de microtie du c6té droit (observations n°1-2-5), accompagné de 2
enchondromes du coté controlatéral (iconographie et observation n°5), et
avec décollement du pavillon pour le 1% enfant (iconographie et
observation n°1).

» L’atrésiec du CAE a été retrouvée chez 3 enfants (iconographies et
observations n°2-4-5).

» Et un cas de macrotie bilatérale, avec décollement du pavillon a droite

(iconographie et observation n°3).
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3. Les anomalies associées :
Nous avons retrouvé chez notre population étudiée:
3.1. Les anomalies ORL et maxillo-faciales :
L’hypoplasie mandibulaire homolatérale a été observée chez 2 nourrissons
(observations n°4 et 5).
La fente palatine et/ou vélaire a été retrouvée chez 3 cas (observations n°1-4-
5).
Une patiente avait un hypertélorisme (observation n°5).
L’examen ophtalmologique avec fond d’ceil a été demandé chez tous les
patients, il a objectivé une myopie avec anomalie de la chambre antérieure
chez le patient porteur de macrotie (observation n°3).
La paralysie faciale a €été€ observée chez un cas (observation n°4).
Le frein de la langue : 1 nourrisson (observation n°4).
Une tuméfaction sous linguale : un cas (observation n°5).
Les caries dentaires ont été observées chez 2 enfants (observations n°1 et 3).
3.2. Les anomalies des OGE :
Le micro pénis a été objectivé chez 2 enfants (observations n°l1 et 3).
L hypospadias ou I’épispadias ont été retrouvées chez 2 cas (observations
n°l et 3).
La cryptorchidie a été mis en évidence chez un seul cas (observation n°l).
3.3. Les anomalies ostéo-articulaires :
L’anomalie des extrémités a été objectivée chez 2 cas: un a présenté une
anomalie des mains et pieds type brachydactylie et espaces inter orteils
augmentés c’est le patient porteur de la macrotie (observation n°3).
Une asymétrie des 2 membres inférieurs chez le nourrisson porteur de

I’anotie avec I’hypoplasie mandibulaire homolatérale. (Observation n° 4).
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3.4. Les anomalies cutanées ont été retrouvées :

» Chez le patient porteur de la microtie avec hypoplasie du 1/3 supérieur et
pavillon décollé et mal ourlé, ces anomalies cutanées sont a type de l€sions
hyper chromiques au niveau des membres supérieur et inférieur (observations
n°l).

» Chez I’enfant porteur de la macrotie avec micro pénis, une tache hypo
chromique au niveau de I’abdomen, de la taille de 6.5/2.5cm(Observation

n°3).
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Cas n°l :

Iconographie 1: Hypoplasie du 1/3 supérieur du pavillon de I’oreille droite avec

décollement.

Cas n°2 :

Iconographie 2: Microtie avec bourrelet non identifiable avec atrésie du CAE.

Cas n°3 :

Iconographie 3: Macrotie bilatérale avec décollement de I’oreille droite.

15



Cas n°4 :

Iconographie 4: Anotie gauche avec atrésie du CAE.

Cas n°s5 :

Iconographie 5: Microtie avec atrésie du CAE du c6té droit, 2enchondromes pré

auriculaires gauche (un au niveau de la racine de I’hélix et I’autre en regard du tragus)
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4. Les examens paracliniques réalisés:

Le bilan complémentaire a la recherche d’autres malformations a été guidé par
les données cliniques et prescrit chez tous les patients. Il a comporté les PEA, la
TDM du rocher, imagerie cérébrale, I’échographie cardiaque et rénale, les

radiographies du squelette.

D’autres bilans ont ét¢ demandés selon le tableau clinique: la NFS, feritinémie,

le caryotype...

Les principaux résultats des examens complémentaires réalisés sont les

suivants :

1. Les PEA ont été effectués chez 2 patients, ils se sont révélés normaux
chez le patient porteur de macrotie (observation n°3). Pour le patient porteur
de la microtie droite accompagnée de ’agénésie du CAE, les PEA du coté
controlatéral étaient dans les normes.

2. Les TDM du rocher ont ét¢ demandées chez tous nos patients, quatre
d’entre eux ont pu bénéficier de cette imagerie (observations n°2-3-4-5). Les
Iésions observées sont :

» D’agénésie du CAE homolatérale pour 3 patients (observations n°2-4-5).

» TDatteinte de 1’oreille moyenne et ou interne: (observations 4 et 5)

Concernant 1’observation n°4, seule I’oreille moyenne est atteinte, il
s’agit d’une agénésie de la caisse du tympan avec absence d’individualisation
du mur de la logette, ébauche des ¢léments de la chaine ossiculaire avec
agénésie des cellules mastoidiennes. Du coté controlatéral, une otite

séromuqueuse chronique a été mise en évidence.
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Pour I’observation n°5 : les 1ésions retrouvées au niveau de 1’oreille droite
englobent une agénésie de la caisse du tympan et de la chaine ossiculaire. Du
coté gauche: comblement de la caisse du tympan avec absence de lyse osseuse,
respect de la chaine ossiculaire. Au niveau de ’oreille interne, le vestibule est

augment¢ de taille, avec 1’agénésie du canal semi circulaire latéral.

3. Les radiographies du rachis ont identifiées des anomalies du rachis cervical
pour 2 enfants: ces lésions sont a type de platyspondylie avec rectitude
(observation n°l), et rachis chisis avec rectitude et présence d’une cote
ectopique (observation n° 5).

4. Les échographies transfontanellaire, cardiaques et rénales se sont révélées sans
anomalie.

5. La discussion diagnostique:
A la suite de ces bilans et aprés 1’avis des généticiens, nous avons retenus :

1. L’AOE isolée : un cas porteur de I’AOE isolée (observation n°2),
2. Association syndromique :4 cas d’association syndromique :
» Pour 3 enfants (observations n° 1-4 et 5) le syndrome de CHARGE ou
Goldenhar sont fortement suspecté,
» concernant le patient porteur de macrotie, I’association des anomalies
retrouvées n’orientent pas vers un syndrome connu (observation n°3).

6. Sur le plan thérapeutique:

Les patients nécessitants une otoplastie n’ont pas encore bénéficiés de cette
intervention. Les 3 patients porteurs de fente palatine et/ou vélaire, sont
suivis et programmés pour une PEC chirurgicale, une de ces patients a

bénéficiée d’une prothese palatine.
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7. Sur le plan évolutif:
Une croissance staturo-pondérale et un développement psychomoteur sont
normaux pour nos 2 patients scolarisés, et agés de 10ans et 9ans
(Observations n° 2 et 3).
Un retard du langage et du développement psychomoteur a été identifié pour
2 cas (observations 1 et 5).
Le retard staturo-pondéral a ét€ observé chez 3cas (observations n°1-4-5).
Le développement intellectuel a été marqué par un retard léger chez un seul

enfant (observation n°l).
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II. Les tableaux récapitulatifs des observations:

date de naissance

Motif de

Anomalie de I’oreille/Dysmorphie

sexe . Antécédents . o
ﬁgelére consultation consultation et Signes associés
Hypoplasie du 1/3inf du pavillon de I’oreille droite et
) GSP?’: G,I NNe | décollement, front haut saillant, base du nez proéminente,
23/11/2010 Masculin Dysmorphie masculin décéd€aj3 | fente vélaire, caries dentaires, taches pigmentaires au
Cas 1 13mois faciale , G2 fille bien portante, | piveay des 4membres, micro pénis, hypospadias avec
et retard pondéral G3 et G4ASP, cryptorchidie bilatérale retard staturo-pondéral, retard du
G5 notre patient langage et intellectuel léger.
07/11/2006 Masculin N . Oncle paternel aun | Microtie avec atrésiec du CAE et Hypoacousie du coté
Cas 2 . Microtie droite : .
4ans 11mois pied bot droit.
Macrotie bilatérale et oreille droite décoll¢, palais ogival,
11/01/2007 Masculin ) . caries dentaires, tache hypochrome au niveau de
Cas3 2jours Micro penis - I’abdomen, micro pénis et épispadias, brachydactylie des
2 indexes, 1 espaces inter orteils élargi.
Anotie avec atrésie du CAE gauche, hypoplasie
04/09/2015 Masculin | Anomalie oreille | Consanguinité de 1% mandibulaire  gauche, paralysie faciale gauche, front
Cas 4 Tmois gauche degré large, nez bulbeux, fente vélaire, frein de la langue,
asymétrie des membres inférieur, retard staturo-pondéral.
Microtie avec atrésie du CAE du coté droit,
Cas 5 10/08/2015Féminin Malformation de 2enchomdromes pré auriculaires a gauche, hypoplasie
12mois I’oreille droite mandibulaire droite, fente vélo-palatine, hypertélorisme,

microcéphalie, retard staturo-pondéral et psychomoteur.

Tableau I: Récapitulatif des données cliniques
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PEA Echo abdominale | Echo ceeur Radio du rachis cervical/
/pelvienne et ECG ETF des membres TDM du rocher
. . . Radio et TDM du rachis
ectopie testiculaire . .
. normale cervical : platyspondylie et
Casl - au niveau de . . -
. . rectitude. Radio des
’orifice sup. .
membres sans anomalie.
PEA : . o (g
Radio cervical: Sans Microtie et agénésie du CAE de
Cas2 | gauche normale normale _ : . .
anomalie I’oreille droite.
normal
Cas3 | normal normale normale normale - normal
Oreille gauche: agénésie du pavillon et
du CAE, agénésie de la caisse du
tympan, absence d’individualisation
Cas4 - normale normale normale | Radio du Rachis cervical du mur de la logettq, ebaughe Qes
¢léments de la chaine ossiculaire,
Normal L g -
agénésie des cellules mastoidiennes.
Oreille droite: CAE libre, otite
séromuqueuse chronique.
Rachis cervical: Rectitude |oreille  droite:  atteinte  des 3
cervicale, rachis chisis |composantes de l’oreille (OE, OM et
cervical, cote ectopique |OI) : hypoplasie du pavillon, agénésie,
cervicale du CAE, de la caisse du tympan, de la
CasS - normale Normale normale

chaine ossiculaire et du canal semi
circulaire latéral; vestibule augmenté de
taille.

Oreille gauche: cholestéatome congénital

Tableau II: Résultats des explorations radiologiques et électro physiologiques
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. Avis Sérologie sz Ac anti
+
Avis ORL Examen ophtalmo + FO i CMV NFS et feritinémie vt Caryotype
Hémoglobine
=9.94¢/dl, GB=7070,
Casl PEC esthétique. - - _ Plaquette=482, VGM= | Négatif -
22.8, CCMH= 22.8
feritinémie=12ng/ml

PEC esthétique prévue vers

I’age de 10ans.
L Reconstruction du CAE a normal - - - - -

proscrire

PEC esthétique. Anomalie de la chambre .
Cas3 L . - négative _ _ _

antérieure et myopie
bilatérale.

Otite séromuqueuse droite
Casd PEC esthétique du normal

pavillon. - - - - -
Cas5S - - -

Tableau III: Résultats des explorations cliniques, biologiques et génétiques
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Age

Diagnostic le plus probable

Suivi et évolution

Prise en charge thérapeutique

actuel
PEC orthophonique en cours
Suivi pour cryptorchidie et hypospadias (pas
Casl Syndrome de CHARGE re,tarq gtaturo-pondgral et retard du langage, |encore o.pere) o o
6ans déficit intellectuel 1éger. Sous traitement pour anémie ferriprive
PEC dermatologique, endocrinologique et
pédodontie en cours
Hypoacousie droite, scolarisé,
Cas? | Microtic isolée avec atrésic du developpemegt psychgmotemt et langagier Recpnstru,cAtlon du pavillon a été prévue a
normal, bon niveau d’instruction pour son partir de I’age de 10ans, pas de chirurgie
10ans |CAE A .
age. fonctionnelle.
Audiométrie de control en cours
Chirurgie esthétique des pavillons a été
A programmee.
Cas3 | Association fortuite ? scolarlse, Developpemept psycl’lp moteu}r ct Opéré 6fois pour épispadias.
langagier normal, bon niveau d’instruction )
9ans | autre syndrome A PEC ophtalmo pour anomalie de la chambre
pour son age. . e
antérieure et myopie bilatérale.
Suivi pour micro pénis et carries dentaires
Cas4 Retard staturo-pondéral et du développement | PEC de sa fente vélaire et ’asymétrie des MI
. | GOLDENHAR est en cours
16mois psychomoteur. . .
Reconstruction du pavillon est prévue.
B 5yndrome de CHARGE Ou Retard staturo-pondéral et psychomoteur llzgg Shli{rlclrerilc(;?:: r(i’e fente vélo-palatine en
17meois | Syndrome de GOLDENHAR p psy g P

cours, mise en place d’une prothése palatine.

Tableau IV: les diagnostics retenus, prise en charge et suivi de nos patients
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II1. Les observations médicales de nos patients:

A. L’observation N°1 :

Il s’agit d’un enfant né le 23/11/2010, de sexe masculin, issu d’un mariage
non consanguin, originaire de Taounat et habitant salé, 2eme d’une fratrie de 2,

non mutualiste et de bas niveau socio-économique bien vacciné selon le PNI.

Adressé en consultation a 1’age de 13mois pour syndrome dysmorphique et

un retard pondéral. (Iconographie n°6, 8, 11)

L’arbre généalogique

O——0

g0 4 o+ ®m

déceédé a)3de vie 16ans bien portante 2 avortement précoces notre patient

Le pere a 39 ans, magon sans ATCD particulier.
La meére_a 43ans, femme au foyer G5P3 et 2 enfants vivants.

G1: accouchement par voie basse d’un prématuré de 34SA de sexe
masculin, décédé a J3 de vie (pas de document).

G2: accouchement a terme par voie basse d’une fille, 16ans, bien portante
et scolarisée, traitée a la naissance pour toxoplasmose congénitale devant la
séroconversion maternelle durant la grossesse.

G3: avortement précoce spontané (2 3mois de grossesse).

G4: curetage a 2mois de grossesse pour avortement précoce.

G5: notre patient.
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I1 n’y a Pas de cas similaire dans la famille.

Il est issu d’une grossesse suivie dans un centre de santé, menée a terme,
sans notion de prise de médicament, de toxique ou de plante pendant la
grossesse. Accouchement a terme par voie basse a la maternité¢ des orangers de
Rabat a donné naissance a un nouveau-né pesant 2800g avec une bonne
adaptation a la vie extra utérine, ’APGAR a 1 et Smn: 10/10, Il a été remis a sa
maman, et mis sous allaitement mixte durant les 3 premiers mois de vie. La

diversification alimentaire débutée a I’age de 4mois (avec allaitement maternel).

L’examen clinique lors de la lére consultation a 1’age de 13 mois a

trouvé:

Un nourrisson, en assez bon état général, sans retard psychomoteur,
conjonctives normo colorées, faci¢s pale, poids= 7850 g (-2DS), taille=74cm (-

1DS), PC= 47cm (+1DS), T°= 37°C.

L’examen ORL et maxillo-facial a objectivé un nourrisson qui réagit au
bruit, un pavillon de I’oreille droite décollé¢ avec une hypoplasie de son 1/3
supérieur (iconographie n°9), I’examen du CAE du Tympan et de I’oreille
controlatérale est normal, une base du nez proéminente (iconographie n°6), et
une fente vélaire (voir iconographie n°9), pas d’hypoplasie mandibulaire ou

malaire ni fistule ou kyste cervico-facial ni goitre.

L’examen ophtalmo retrouve des fentes palpébrales obliques vers le haut et
en dehors (iconographie n°7), sans autre anomalie (colobome, dermoides, ptosis,

strabisme...)
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L’examen des OGE a objectivé un micro pénis =1.5cm (-2.5DS) avec un
méat urinaire bas inséré au niveau de la face dorsale (hypospadias) perméable

associé¢ a une cryptorchidie bilatérale, circoncis a 1’age de 3mois. (Iconographie

n°10)

L’examen cutaneo muqueux a mis en évidence des taches pigmentaires au

niveau des 2 membres. (Iconographie n°11)

L’examen cardio-vasculaire, pleuro-pulmonaire, abdominal, neurologique,

proctologique, ostéo-articulaire et des aires ganglionnaires est sans particularité.

L’examen clinique a I’dge de 6ans a retrouvé un Enfant en assez bon état
général, pale et des conjonctives légerement décolorée, un poids a 13kg (-3DS),
une taille a 105cm (-2DS), PC a 51.5cm (normal) présentant un retard de
langage avec un déficit intellectuel léger (Il comprend les mots, mais articule
mal) sans hypoacousie décelable, avec la méme dysmorphie composée d’une
asymétrie des 2oreilles, front haut saillant, des yeux obliques, une racine du nez
proéminente et des taches pigmentaires café au lait au niveau des 2 membres

supérieur et inférieur et des caries dentaires. (Iconographie n°12)

L’examen des CAE et tympans est sans particularité.

La verge a 2.5cm (-2DS) avec hypospadias et cryptorchidie bilatérale
(iconographie n°10).

En résumé clinique, il s’agit d’un Enfant 4gé¢ debans, G5p2 avec une
croissance intra utérine normale, qui présente une paleur, un retard pondéral de -
3DS et statural de -2DS, un retard de langage avec un déficit intellectuel 1éger et
une dysmorphie composée d’un décollement et hypoplasie du 1/3 supérieur du

pavillon de I’oreille droite, un front haut saillant, des fentes palpébrales obliques
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vers le haut et en dehors, une base du nez proéminente une fente vélaire, des
caries dentaires, un micro pénis (-2DS) avec hypospadias et cryptorchidie

bilatérale, et des taches pigmentaires au niveau des 4 membres.

eDevant ce Syndrome dysmorphique on a évoqué:

-Le syndrome de CHARGE qui est caractérisé par un colobome oculaire,
une malformation cardiaque, une atrésie des choanes, un retard de
développement et de croissance, une hypoplasie génitale avec des anomalies des
oreilles interne et externe et une surdité. notre patient présente une oreille
externe droite malformée, un retard staturo-pondéral, une fente vélaire, un
hypospadias avec une cryptorchidie.les exams complémentaires demandés pour
retenir ce diagnostic sont:

L’écho cceur+ ECG qui se sont avérés sans anomalie,

les PEA, la TDM du rocher et I’examen ophtalmo avec FO ont été
demandés.

-Le syndrome de GOLDENHAR qui comporte de fagon unilatérale une
anomalie de I’oreille externe, une hypoplasie mandibulaire, des anomalies du
rachis et des anomalies oculaires comme il peut Il peut se présenter a travers des
manifestations cliniques diverses : des malformations cranio-faciale, cardiaque,
rachidienne, cérébrale et rénale. Notre patient présente une malformation de
I’oreille externe sans anomalie de la mandibule ou anomalie oculaire ou
rachidienne apparente. Les examens complémentaires nécessaires pour retenir

ce diagnostic sont:
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La radio du rachis cervical face et profil: suspicion de platyspondylie et
confirmée par la TDM de la charniere occipitocervicale qui a mis en évidence
une platyspondylie étagée intéressant C3 C4C5 et C6 avec hyper lordose
cervicale et mastoidite droite (Iconographie n°9 et 10),

L’examen ophtalmo avec FO a été demandé,

L’écho cceeur + ECG sont sans anomalie,

L’échographie abdominale s’est avérée normale.

» L’avis du généticien: le syndrome de CHARGE est le diagnostic le plus
probable, pour cela on attend les résultats de la TDM du rocher et I’examen
ophtalmo avec FO. Et un caryotype est souhaitable pour éliminer une anomalie
chromosomique.

e Devant le retard pondéral et la paleur, la maladie ceeliaque, une carence
d’apport en fer ou parasitose intestinale ont été évoqués, un bilan a été demandé:
Ac antigliadine s’est révélé négatif, Ac anti-transglutaminase en cours.

NFS (Hémoglobine=9.9g/dl; VGM=70.6; CCMH=22.8/ GB=7070/
Plaquettes= 482), Feritinémie=12ng/ml.

Une copro-parasito des selles négative a écarté la parasitose intestinale.

e Sur le plan ORL, les tympans et les CAE sont sans anomalie, quant au
retard du langage, le patient a été orienté pour une évaluation et PEC
orthophonique.

e Concernant la cryptorchidie et I’hypospadias:

Une échographie pelvienne a ét¢ demandée qui a mis en évidence un aspect
échographique en faveur d’une ectopie testiculaire avec des testicules de
morphologie normale siégeant respectivement au niveau de I’orifice sup. du
CPV (canal péritonéo-vaginal) a gauche et I’orifice inf. du CPV a droite. L’écho
abdominal est sans anomalie.
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Une intervention chirurgicale a ét¢ programmée a 1’age de 2ans pour
cryptorchidie, I’hypospadias a surveiller.

e Pour les caries dentaires, le patient est adressé en pédodontie pour PEC.

Actuellement le patient est suivi par une équipe multidisciplinaire faite de
pédiatre, ORL, orthophoniste, généticien, chirurgien pédiatre, endocrinologue et

dermatologue.
Conclusion:

Apres ’expertise clinique, paraclinique et génétique, le diagnostic le plus
probable pour notre patient est le syndrome de CHARGE.

La forme atypique de syndrome de Goldenhar ne peut étre écartée.
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Iconographies du cas n°l :

Iconographie 6: Asymétrie des oreilles, base du nez proéminente, front haut saillant.

Iconographie 7: Fentes palpébrales oblique vers le haut et en dehors

Iconographie 8: Retard pondéral
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il .

Iconographie 9: Décollement +hypoplasie du 1/3 supérieur du pavillon droit, fente
vélaire.

Iconographie 11:Taches café au lait au niveau des 4 membres.
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Iconographie 12: Caries dentaires.

Iconographie 13: Radio du rachis cervical, suspicion de platyspondylie confirmée par
une TDM de la charniére occipitocervicale.

Iconographie 14: TDM de la charniére cervicooccipitale: aspect montrant une
platyspondylie étagée intéressant C3 C4CS et C6 avec hyper lordose cervicale et
mastoidite droite.
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B. L’observation N°2 :

Il s’agit d’un enfant né le 07/11/2006, de sexe masculin, issu d’un mariage
non consanguin, originaire de OUARZAZAT et habitant salé, 3eme d’une fratrie

de 3, mutualiste, de moyen niveau socio-économique.

Adressé en consultation pour malformation de I’oreille droite (suivi depuis

la naissance). (Iconographie n°11)

L’arbre généalogique

O——0

bt — [ O [] [ O
ool
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Notre patient

Son Pére a40ans, fonctionnaire sans ATCD particulier.
Sa meére a38ans, femme au foyer G3P3 autres ATCD particuliers.

G1: accouchement par voie basse, une fille bien portante.

G2: accouchement par voie basse, un garcon bien portant.

G3: notre patient.

Son oncle paternel a un pied bot du membre inferieur gauche.

Il est issu d’une grossesse suivie, menée a terme, sans notion de prise de

plantes, de toxique ou de médicaments au cours de la grossesse. Accouchement
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a terme par césarienne pour dystocie a 1’hopital de OUARZAZATE a donné
naissance a un nouveau-né pesant 3000g avec une bonne adaptation a la vie
extra utérine, ’APGAR a 1 et 5Smn: 10/10, avec constatation d’anomalie de
développement du pavillon de I’oreille droite a type de microtie. Il a été remis a
sa maman, et mis sous allaitement maternel. La diversification alimentaire

débutée a I’age de Smois.

L’examen clinique lors de la 1”¢ consultation 3 I’age de 4ans 11mois a
retrouvé un enfant conscient, avec un développement psychomoteur normal pour
son age, des conjonctives normo colorées, un poids a 21kg (+1DS), une taille a

113cm (+1 DS), PC a50.5c¢m (normal), T°= 37°C.

L’examen ORL et maxillo-facial ont objectivé une acuité auditive diminuée
du coté droit, un microtie avec reliefs non identifiables du coté droit associée a
une atrésie du CAE homolatéral (iconographie n°15) avec un Tympan et
CAE controlatéral sans anomalie, pas d’hypoplasie mandibulaire ou malaire ni

goitre ni kyste ni fistule cervico-faciale.

L’examen ophtalmo est sans anomalie clinique décelable (colobome,
dermoides...) 1’examen cardio-vasculaire leuro-pulmonaire, abdominal
2 b 2

proctologique, neurologique, des OGE, ostéo-articulaire, cutaneo muqueux et

des aires ganglionnaires est sans anomalie.

L’examen clinique a I’dge de 10 ans a retrouvé un enfant en bon état
général, avec un développement psychomoteur normal, scolarisé, langage
correcte et bon niveau d’instruction pour son age. Un poids a 33kg (normal), une

taille a 140cm (normal), T° =37°C
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L’Examen ORL a mis en évidence une hypoacousie du coté droit, une
microtie droite avec bourrelet non identifiable associée a une atrésie du CAE du
cot¢ homolatéral (iconographie n°15), I’examen de I’oreille controlatérale

(pavillon, tympan et CAE) est sans anomalie.
Le reste de I’examen clinique est sans anomalie.

En résumé clinique, 11 s’agit d’un enfant agée de 10ans ayant comme
antécédent un pied bot chez I’oncle paternel, son développement psycho moteur
et staturo-pondéral est correct pour son age, présentant une microtie droite avec
reliefs non identifiables associée a une atrésiec du CAE homolatéral et une

hypoacousie droite. Le reste de I’examen clinique est sans particularité.

eDevant cette malformation de I’oreille externe isolée sans autre signe
clinique associ¢, un bilan malformatif a été fait (écho cceur, ECG, écho
abdomino-pelvienne, examen ophtalmo avec FO, radio du rachis) n’a objectivé
aucune anomalie associée.

C’est un cas sporadique de microtie isolée avec agénésie du CAE.

» Avis généticien: puisqu’il n’y a aucun cas de microtie ou autre
anomalie de I’oreille n’est retrouvé dans la famille, C’est un cas sporadique de
microtie isolée avec agénésie du CAE.

Concernant cette anomalie de I’OE, un bilan a ét¢ demandé:

e Avis ORL : reconstruction esthétique du pavillon a été prévue a 1’age
de 10ans, la reconstruction du CAE est a proscrire.

e TDM du rocher a mis en évidence une hypoplasie du pavillon droit
associ¢ a une agénésiec du CAE droit sans autre anomalie.
(iconographie n°17)

e PEA: seuil auditif normal a gauche. (Iconographie®16)
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Le patient n’est pas encore opéré (chirurgie esthétique)
Le suivi ORL et ’audiométrie de control sont demandés.
Conclusion:

Il s’agit d’un enfant de 10ans de sexe masculin 4gé de 10 ans, présentant
une microtie isolée et agénésie du CAE du coté droit sans autre anomalie

associée.
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Iconographies du cas n°2 :

Iconographie 15: Microtie avec reliefs non identifiables du coté droit associée a une
atrésie du CAE homolatéral, Pavillon controlatérale normal.

Iconographie 17: TDM du rocher montrant une hypoplasie du pavillon droit associé a
une agénésie du CAE droit sans autre anomalie.
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C. Observation N°3 :

Il s’agit d’un enfant né le: 11/01/2007, de sexe masculin, issu d’un mariage
non consanguin, originaire et habitant Rabat, premier d’une fratrie de 2,

mutualiste et de moyen niveau socio-économique.
Adressé en consultation pour micro pénis a J2 de vie. (Iconographie n°18)

L’arbre généalogique

Notre patient ; % 7ans bien portante

Son Pére- a 34ans, agent de protection civile sans ATCD particulier.
Sa meére- a 21ans, femme au foyer G2P2 sans autre ATCD particulier.
G1: notre patient, G2: fille de 7ans bien portante.

Il est issu d’une grossesse suivie au centre de santé, menée a terme, sans
notion de prise de plante, de toxique ou de médicament. Accouchement par voie
basse a la Maternit¢ SUISSI de Rabat a donné naissance a un nouveau-né pesant
3200g avec une bonne adaptation a la vie extra utérine, I’APGAR a 1 et Smn:
10/10, avec la constatation de micro pénis. Il a été remis a sa maman, et mis

sous allaitement maternel exclusif.

La diversification alimentaire débutée a I’age de Smois.
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L’examen clinique lors de la premiére consultation a J2 de vie a retrouvé
un nouveau-né tonique, réactif, rose, un poids a 3300g (normal), une taille a

50cm (normal), PC=35 c¢m (normal), T°= 37°C.

L’examen ORL a objectivé un nouveau-né réagit aux bruits, une macrotie
bilatérale et oreille droite décollée (iconographie n°19), les CAE et tympans sont
sans particularit¢, un palais ogival, une gorge propre, sans ’anomalie

mandibulaire ou malaire décelable, ni fistule ou kyste cervico-faciale ni goitre.

L’examen des OGE a mis en évidence un micro pénis a 1cm (-2DS)associé
a un ¢épispadias avec un méat perméable et des testicules en places.

(Iconographie n°18)

L’examen ostéo-articulaire a retrouvé une brachydactylie des 2
indexesavecl®® espaces inter orteils élargis (iconographie n°21-22) sans autre

anomalie des extrémités ou axiale.

L’examen cutaneo muqueux a décelé une tache hypochrome au niveau de

I’abdomen. (Iconographie n°23)

L’examen ophtalmo, cardio-vasculaire, pleuro-pulmonaire, abdominal,

proctologique, neurologique, et des aires ganglionnaires est sans anomalie.

L’examen clinique a I’dge de 09 ans a retrouvé un enfant en bon état
général, avec un développement psychomoteur et langagier normal, scolarisé et
il a un bon niveau d’instruction pour son age. Il a subi 6 interventions

chirurgicales pour épispadias.

Il présente la méme dysmorphie avec des caries dentaires (Iconographie

n°24).
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Son Poids a 39kg (+3DS), sa taille al137cm (+1DS), le PC a 55cm (normal),
IMC=20.77 (normal), un micro pénis : 1.5cm (-3DS).

L’examen ORL a mis en évidence une acuité auditive normale
cliniquement, une macrotie bilatérale + oreille droite décollée, I’exam des

tympans et CAE est normal (iconographie n°19).

En résumé clinique, 11 s’agit d’un enfant agé¢ de 9ans, sans ATCD
particulier, ayant un développement psychomoteur, langagier et staturo-pondéral
normal pour son age, présentant un micro pénis, I’examen clinique a objectivé
une macrotie bilatérale et oreille droite décollée, un palais ogival, des caries
dentaires, un micro pénis (-3DS)et épispadias avec méat urinaire perméable, une
brachydactylie des 2 indexes, espaces inter oreilles élargis entre le gros orteil et

2éme

le , et une tache hypochrome au niveau de 1’épigastre.

eDevant ce Syndrome dysmorphique on peut évoquer:

-Le syndrome de CHARGE qui comporte un colobome, une malformation
cardiaque, une atrésie des choanes, un retard de développement et retard de
croissance, une hypoplasie génitale et des anomalies des oreilles externe et
interne avec une surdité. Notre patient présente une macrotie bilatérale avec
oreille droite décollée, un micro pénis avec épispadias avec une anomalie de la
chambre antérieure de 1’ceil et une myopie objectivés a I’examen ophtalmo avec

FO. Des exams complémentaires ont été demandés pour retenir le diagnostic:

Une Echo cceeur+ ECG se sont révélé sans anomalie,
Une audiométrie (PEA) est sans anomalie,

Une TDM du rocher était normale,
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Le Syndrome de Nager qui comporte de facon bilatérale une anomalie de
l'oreille externe, une fente vélo-palatine, une hypoplasie mandibulaire associés a
des anomalies des extrémités pré axiales. Notre patient présente une anomalie de
I’oreille externe, et des anomalies des extrémités. Mais il n’y a pas une fente
vélo-palatine ni hypoplasie mandibulaire et ’anomalie des extrémités n’est pas

pré axiale.

-Le syndrome Lacrymo-auriculo-dento-digital (LADD) est caractérisé
principalement par une hypoplasie ou aplasie des glandes lacrymales et
salivaires, des oreilles malformées (de fagcon bilatérale), une surdité, des
anomalies des dents, et de variables anomalies des mains et pieds. Notre patient
présente une macrotie bilatérale avec oreille droite décollée et des anomalies des
extrémités, mais il ne présente pas une surdité, ni sécheresse buccale ou

oculaire.

-Le syndrome de Ramussen qui est caractérisé par une sténose bilatérale
des CAE et des anomalies des extrémités. Notre patient présente une macrotie
bilatérale avec oreille droite décollée associée a des anomalies des extrémités

sans sténose des 2 CAE.

» Avis généticien: Devant les anomalies cliniques observées, le syndrome
de CHARGE est évoqué en 1%, mais les résultats de la TDM du rocher et de
I’IRM cérébrale qui se sont révélés normal, le CHARGE peut étre exclue.

Il peut s’agir soit d’une association fortuite ou un autre syndrome

dysmorphique, donc il faut compléter le bilan malformatif demandé.
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Un autre bilan malformatif a été demandé:

Une échographie transfontanellaire s’est révélée normale
une échographie abdominale est sans anomalie

une IRM cérébrale normale.

Sérologie CMV (-).

Radio des mains et pieds a été demandées.

Radio du rachis cervical est demandé.

La prise en charge :

En_conclusion: c¢’est un enfant 4gé de 9ans, sans ATCD particulier, ayant

Avis ORL: exam ORL normal, PEC esthétique.
I1 est suivi pour épispadias et micro pénis.

PEC pédodontie est en cours.

un développement psychomoteur, langagier et staturo-pondéral normal pour son
age, présentant un micro pénis, I’examen clinique a objectivé une macrotie
bilatérale et oreille droite décollée, un palais ogival, un micro pénis (-3DS)et
¢pispadias avec méat urinaire perméable, une brachydactylie des 2 indexes,
espaces inter oreilles élargis entre le gros orteil et le 2™, et une tache
hypochrome au niveau de I’épigastre, Suivi par un ophtalmologue pour une
anomalie de la chambre antérieure de I’ceil avec myopie, avec un bilan

malformatif fait d’une écho-cceur, un ECG, une écho abdominale, une TDM du

rocher avec PEA et IRM cérébrale s’est révélé sans anomalie.

S’agit-il d’une association fortuite ou d’un autre syndrome ?
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Iconographies du cas n°3 :

Iconographie 18: Micro pénis avec épispadias associée.

Iconographie 19: Macrotie bilatérale avec oreille droite décollée.
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Iconographie 20: Micro pénis +épispadias

Iconographie 21: Brachydactylie des 2 indexes

2l )

Iconographie 22: 1ers espaces inter orteils élargis (entre le 1eret le 2émeorteil)
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Iconographie 23:Tache hypochrome au niveau de I’épigastre: 6.5%2.5cm de diamétre

Iconographie 24: Caries dentaires
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D. L’observation N°4:

Il s’agit d’un nourrisson né le 04/09/2015, de sexe masculin, issu d’un
mariage consanguin de 1% degré, originaire et habitant Khmissat, 2eme d’une

fratrie de 2, mutualiste et de bas niveau socio-€conomique.

Adressé en consultation a 1’age de 7mois pour une dysmorphie avec

paralysie faciale gauche. (Iconographie n°25-26)

L’arbre généalogique :

— 7
0 O
O O O

‘ notre patient

Son pére- a 32ans, fonctionnaire, bien portant, sans ATCD particulier.

O

O_
O O
S b

&

7ans

Bien portante

Sa mere a 30ans, femme au foyer G2P2 sans autre antécédent.
G1: accouchement par voie basse, fille bien portante, G2: notre patient.

Il n’ya pas de cas similaire dans la famille

Il est issu d’une grossesse suivie au centre de santé, menée a terme, pas de
notion de prise de médicament, de toxique ou de plantes pendant la grossesse.

Accouchement a terme par voie basse dans une clinique privée a

KHMISSET a donné naissance a un nouveau-né pesant 3000g avec une bonne
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adaptation a la vie extra utérine, ’APGAR a 1 et Smn: 10/10, avec identification
de I’anomalie de I’oreille et du massif facial gauche. Il a été remis a sa maman,
et mis sous allaitement maternel exclusif et la diversification alimentaire débutée
a I’age de 6mois.

L’examen clinique lors de la 1ére consultation a I’age de 7mois a retrouvé
un nourrisson conscient, tonique, réactif, en assez bon état général, conjonctives
normo colorées, poids= 5900 g (-3DS), taille= 60cm (-3DS), PC= 44.5cm
(normal), T°=37°C.

L’examen ORL et maxillo-facial a mis en évidence un nourrisson réagit au
bruit, une anotie associé¢e a une atrésie du CAE du coté gauche (iconographie
n°25), avec oreille controlatéral sans anomalie (pavillon, tympan et CAE), un
front large, un nez bulbeux, une hypoplasie Mandibulaire gauche, une fente
vélaire (iconographie n°26) et frein de la langue, sans enchondrome pré

auriculaire ou fistule cervico-faciale ni goitre.(Iconographie n°25-26)

L’examen neurologique a retrouvé un nourrisson conscient avec un
développement psychomoteur et langagier est correcte pour son age, des
réflexes ostéo-tendineux normaux, une fontanelle antérieure normo tendue et

une paralysie faciale gauche.

L’examen ostéo-articulaire a révélé une asymétrie des 2membres inférieurs

avec une différence de 1cm de longueur, sans autre anomalie.
L’examen ophtalmo n’a objectivé aucune anomalie cliniquement décelable.

L’examen des OGE a mis en évidence un phimosis serré et des testicules en

place.
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L’examen cardio-vasculaire, pleuro-pulmonaire, abdominal, proctologique,

cutaneo muqueux, et des aires ganglionnaires est sans particularité.

En résumé clinique, 11 s’agit d’un nourrisson de 07mois ayant comme
ATCD une consanguinité de 1¥ degré avec une croissance intra utérine normale,
présentant un retard de développement staturo-pondéral (-3DS) et une
dysmorphie faite d’une anotie et atrésie du CAE gauche, une paralysie faciale et
une hypoplasie mandibulaire homolatérale, un front large, un nez bulbeux, une
fente vélaire, un frein de la langue, une asymétrie des 2 membres inférieurs et un

phimosis serré. Le reste de I’examen clinique est sans particularité.
eDevant ce Syndrome dysmorphique on peut évoquer:

-Le syndrome de GOLDENHAR qui comporte de facon unilatérale une
anomalie de I’oreille externe, une hypoplasie mandibulaire, des anomalies du
rachis et des anomalies oculaires comme il peut Il peut se présenter a travers des
manifestations cliniques diverses : des malformations cranio-faciale, cardiaque,
rachidienne, cérébrale et rénale. Notre patient présente une anotie gauche avec
atrésie du CAE, une hypoplasie mandibulaire avec une paralysie faciale gauche,
une fente vélaire et un frein de la langue. Des examens complémentaires sont

nécessaires pour retenir ce diagnostic:

Une radio du rachis cervical s’est révélée sans anomalie (iconographie

n°27),

Un examen ophtalmo avec FO est normal,
Une échographie cardiaque a mis en évidence une hypertrophie thymique,
un cceur d’architecture normale avec bonne fonction bi ventriculaire. Un ECG

est sans anomalie, Une échographie rénale est d’aspect normal.
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-Le Syndrome branchio-oto-rénal qui associe des anomalies des arcs
branchiaux (fentes, fistules ou kystes branchiaux), des anomalies de ’oreille
(malformation du pavillon avec des orifices pré-auriculaires et une surdité) et
des anomalies rénales (malformation de I'arbre urinaire, hypoplasie ou agénésie
rénale, dysplasie rénale, kystes rénaux), notre patient présente une anotie gauche
associée a une atrésie du CAE sans orifices pré auriculaires et une fente vélaire.
L’examen complémentaire nécessaire pour retenir ce diagnostique est I’écho de

I’arbre urinaire qui s’est révélée sans anomalie.

v Avis généticien: le généticien a évoqué le syndrome de GOLDENHAR
en premier, mais devant une radio du rachis normale et un examen ophtalmo +
FO sans anomalie, s’agit-il d’une forme atypique de ce syndrome?

D’autres examens complémentaires ont ét¢ demandés:
Une ETF est sans particularité

Une Radio des 2membres inférieurs (MI) qui a mis en évidence une
différence de longueur des 2 MI d’environ 11mm au dépend du MI gauche sans
lyse ou condensation osseuse avec respect des surfaces et interlignes articulaires

et des parties molles (iconographie n°28).

e Un avis ORL: otite séromuqueuse du coté droit, prise en charge
esthétique.
e Un PEA a été demandé.
e Une TDM du rocher a objectivée :
Au niveau de l’oreille gauche: une agénésie du pavillon et du CAE a
gauche associée a une agénésie de la caisse du tympan avec absence

d’individualisation du mur de la logette, ébauche des ¢léments de la chaine
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ossiculaire avec agénésie des cellules de la mastoidiennes. Oreille droite : CAE

libre, une otite séromuqueuse chronique. (Iconographie n°29)
Une TDM du massif facial a été prescrite.
La prise en charge actuelle :

e Suivi en ORL pour I’anomalie de I’oreille.
e La chirurgie de sa fente vélaire a été programmée.
e La prise en charge orthopédique pour I’asymétrie des membres inf. est

en cours (des semelles adaptées).

En_conclusion: il s’agit d’un nourrisson de sexe masculin avec un

développement psychomoteur et langagier correcte pour son age, présentant un
retard de développement staturo-pondéral (-3DS) et une dysmorphie faite d’une
anotie et atrésie du CAE gauche, une paralysie faciale et une hypoplasie
mandibulaire homolatérale, un front large, un nez bulbeux, une fente vélaire, un
frein de la langue, et une asymétrie des 2 membres inférieurs avec une
différence de 11mm au dépend du membre gauche, sans anomalie rachidienne

ou oculaire. S’agit-il d’un syndrome de GOLDENHAR atypique?
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Iconographies du cas n°4 :

Iconographie 25: Une paralysie faciale gauche, une hypoplasie du massif facial gauche,
agénésie du pavillon de ’oreille gauche, pavillon droit sans anomalie, un front large, un
nez bulbeux, une fente vélaire.

Iconographie 26: Fente vélaire
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Iconographie 28: Radio des 2 membres inférieur montrant une différence de longueur
des 2 MI d’environ 11mm au dépend du MI gauche sans autre anomalie.
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Iconographie 29: TDM du rocher montrant une agénésie du pavillon et du CAE gauche
avec agénésie de la caisse du tympan homolatérale, associées a une otite séromuqueuse
chronique du coté controlatérale.
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E. Observation N°5:

Il s’agit d’un nourrisson née le 10/08/2015, de sexe féminin, issu d’un
mariage non consanguin, originaire et habitant douar Hiayder région de
LARACHE, 2°™ d’une fratrie de 2, non mutualiste et de bas niveau socio-

économique.

Adressé en consultation pour syndrome dysmorphique avec une fente vélo-

palatine (Iconographie n°30-31-32)

L’arbre généalogique

O ]

Sans é mort né@/?\ notre patiente

Le pere a 27ans, ouvrier, bien portant, sans antécédent particulier.

La meére a27ans, femme au foyer G2P3, 2enfants vivants, sans autre

antécédent particulier

G1: accouchement par voie basse, fille de Sans bien portante.

G2:grossesse gémellaire: la 1°°: notre patiente, La 2°™: mort-né de sexe
féminin sans malformation apparente (selon les dires du pére)

Il n’ya pas de cas similaire dans la famille

Elle est issue d’une grossesse gémellaire suivie en privé par un médecin
généraliste a LARACHE, menée a terme, sans histoire anténatale particuliere,

pas de notion de prise de médicament, ni de toxique ou de plantes pendant la
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grossesse. Accouchement a terme par voie basse au CHP de LARACHE a donné
naissance a un nouveau-né pesant 2000g, cris retardé a la naissance, I’APGAR a
I et Smn: 10/10, avec identification de I’anomalie de I’oreille droite. Elle a été
remise a sa maman, et mise sous allaitement mixte. La patiente a présenté depuis
sa naissance des vomissements, et a €té hospitalisé a ’adge de 06mois au CHP de
LARACHE, le diagnostic de la fente palatine a ¢été confirmé mais sans
orientation vers le service de chirurgie. La diversification alimentaire débutée a

I’age de 6mois.

L’examen clinique lors de la 1ére consultation a 1’age de Olan a retrouvé
un nourrisson conscient, tonique, réactif, en assez bon état général, des
conjonctives normo colorées, un poids a 5000 g (-3DS), une taille a 60cm (-
3DS), un PC a 36cm (-3DS), T°= 37°C. Elle présente un retard du

développement psychomoteur et du langage pour son age.

L’examen ORL et maxillo-facial ont objectivé un nourrisson qui réagit au
bruit, une microtie et une atrésie du CAE du co6té droit avec bourrelets a peine
identifiables, 2 enchondromes pré auriculaire du coté controlatéral
(Iconographie n°31) avec tympan et CAE du co6té gauche normal, une
hypoplasie mandibulaire droite (Iconographie n°30), une fente vélo-palatine et
une tuméfaction sous linguale droite (Iconographie n°32), sans fistule ou kyste

cervico-faciale ni goitre.

L’examen ophtalmo a mis en évidence un hypertélorisme (Iconographie

n°30), sans autre anomalie oculaire apparente.

L’examen neurologique, cardio-vasculaire pleuro-pulmonaire, abdominal
+proctologique, des OGE Examen ostéo-articulaire, cutaneo muqueux et des

aires ganglionnaires est sans particularité.
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En résumé clinique, il s’agit d’un nourrisson de 12mois issu d’une grosse

2°" est mort-né, sans

gémellaire avec un faible poids de naissance (2000g), la
autre ATCD particulier, présentant un retard staturo-pondéral sévere (-3DS) et
psychomoteur pour son age avec une dysmorphie faite d’une microtie avec
atrésie du CAE du coté droit associée a 2enchondromes du coté controlatérale
(un en regard du tragus et ’autre au niveau de 1’hélix), une microcéphalie, une

hypoplasie mandibulaire droite, un hypertélorisme, une fente vélo-palatine et

une tuméfaction sous linguale droite (kyste muccoide?).

eDevant ce Syndrome dysmorphique on peut évoquer:

- Le syndrome de GOLDENHAR (unilatéral) : ce syndrome comporte une
anomalie de I’oreille externe, une hypoplasie mandibulaire, des anomalies du
rachis et des anomalies oculaires comme il peut Il peut se présenter a travers des
manifestations cliniques diverses : des malformations cranio-faciale, cardiaque,
rachidienne, cérébrale et rénale. Notre patiente présente une microtie avec
atrésie du CAE du c6té droit et 2 enchondromes du c6té gauche, une hypoplasie
mandibulaire droite, les examens complémentaires demandés pour retenir ce
syndrome sont :

Une radio du rachis cervical qui a objectivé une rectitude du rachis cervical
avec aspect d’hémi-vertébres cervicales et de vertebres en papillons en faveur
d’un rachis chisis cervical avec la présence d’une cote ectopique cervicale
(Iconographie n°33),

L’examen ophtalmo avec FO est demandé,

Une échographie cardiaque + ECG sont sans anomalie,

L’échographie abdominale s’est révélée normale.
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- Le Syndrome branchio-oto-rénal (BOR) comportant des fistules et
résidus bronchiaux, des malformations de l'oreille (externe, moyenne et interne)
avec une surdité et une lésion rénale. Notre patient présente une microtie avec
atrésie du CAE du coté droit et 2 enchondromes du coté gauche, et une fente
vélo-palatine. Les exams complémentaires nécessaires pour retenir ce diagnostic
sont:

L’échographie rénale qui s’est révélé sans anomalie,

Le PEA est en cours

La TDM du rocher a mis en évidence multi malformations de I’oreille
droite (OE, OM et OI) associée a un cholestéatome congénital au niveau de
I’oreille gauche (Iconographie n°34).

- Le Syndrome oculo-auriculo-fronto-nasal combine des anomalies de
morphogenése des 1%et 2°™arcs branchiaux (microtie/ enchondromes,
dermoides épi-bulbaires, fente labiale et/ou palatine, hypoplasie mandibulaire, et
asymétrie faciale) avec des malformations de 1'éminence fronto-nasale
caractéristiques (hypertélorisme, nez bifide) et un encéphalocele. Notre patiente
présente une microtie avec atrésie du CAE du coté droit et 2 enchondromes du
coté gauche, une hypoplasie mandibulaire droite, une microcéphalie, une fente
vélo-palatine et un hypertélorisme mais ne présente pas un nez bifide ni
dermoides épi-bulbaires ni encéphalocele.

- Le syndrome de CHARGE: qui comporte un colobome, une
malformation cardiaque, une atrésie des choanes, un retard de développement et
retard de croissance, une hypoplasie génitale et des anomalies des oreilles
(externe et interne) et surdité. Notre patient présente une microtie avec atrésie du

CAE du coté droit et 2 enchondromes du coté gauche, une hypoplasie
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mandibulaire droite, une microcéphalie, une fente vélo-palatine et un retard
staturo-pondéral. pour retenir ce diagnostic les exams complémentaires
nécessaires sont:

Une échographie cardiaque + ECG sans anomalie,

Un PEA est en cours,

Une TDM du rocher a objectivé au niveau de l’oreille droite: une
hypoplasie du pavillon, une agénésie du CAE, agénésie de la caisse du tympan,
et de la chaine ossiculaire, vestibule augmenté de taille, agénésie du canal semi
circulaire latéral

Oreille gauche : comblement de la caisse du tympan, absence de lyse
osseuse, respect de la chaine ossiculaire et de I’oreille interne.

En conclusion : anomalie de 1’oreille droite aussi bien au niveau externe,
moyenne et interne, un cholestéatome congénital au niveau de I’oreille gauche
(Iconographie n°34).

Un examen ophtalmo avec FO a été prescrit.

» avis généticien: le diagnostic le plus probable est le GOLDENHAR,
mais I’anomalie du rachis cervical n’est pas typique de cette pathologie, Est-t-i
une forme atypique?

Le syndrome de CHARGE est évoqué également puisque la patiente
présente une agénésie du canal semi circulaire latéral a la TDM du rocher.

Un caryotype est souhaitable pour éliminer une anomalie chromosomique.

D’autres examens complémentaires ont été demandés :
- une ETF sans particularité
- une Radio du rachis dorsal et lombaire s’est révélée sans anomalie.

- La prise en charge actuelle :
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- la patiente est adressée en ORL pour I’anomalie de I’oreille et la
tuméfaction sous linguale.

- Concernant la fente palatine, la patiente portait une plaque palatine
(Iconographie n°35), mais elle ne I’a pas supporté, la Chirurgie de la fente

palatine a été prévue.

Le suivi a été marqué par un retard staturo-pondéral, psychomoteur, et du

langage pour son age.

En conclusion: ¢’est un nourrisson de 12mois issu d’une grosse gémellaire

avec un faible poids de naissance (2000g), la 2™

est mort-n¢, présentant un
retard staturo-pondéral (-3DS), psychomoteur et du langage avec une
dysmorphie faite d’une microtie avec atrésie du CAE du c6té droit associée a
2enchondromes du coté controlatérale, une microcéphalie, une hypoplasie
mandibulaire droite, un hypertélorisme, une fente vélo-palatine et une
tuméfaction sous linguale droite (kyste mucoide?). Les examens
complémentaires faits ont objectivés un rachis chisis avec un cote ectopique au
niveau du rachis cervical, la TDM du rocher a mis en évidence au niveau de
I’oreille droite une agénésie de la caisse du tympan, et de la chaine ossiculaire,
vestibule augmenté de taille, agénésie du canal semi circulaire latéral avec un

cholestéatome congénital au niveau de [loreille gauche. L’ETF, [I’écho

abdominal et I’écho coeur sont sans anomalie. Le reste du bilan est en cours

Devant ce syndrome dysmorphique Les diagnostics les plus probables sont:

le syndrome de GOLDENHAR et le syndrome de CHARGE.
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Iconographies du cas n°S :

Iconographie 30: Hypertélorisme, hypoplasie mandibulaire droite.

Iconographie 31: Microtie droite, 2enchondromes pré auriculaires gauche (un au niveau
de la racine de I’hélix et ’autre en regard du tragus)

60



Iconographie 33: Radio du rachis cervical de face: aspect d’hémi-vertébres cervicales et
de vertebres en papillons ; profil : rectitude du rachis cervical et présence d’une cote
ectopique.
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Iconographie 34: TDM du rocher; I’oreille droite: une hypoplasie du pavillon, une
agénésie du CAE, agénésie de la caisse du tympan, et de la chaine ossiculaire, vestibule
augmenté de taille, agénésie du canal semi circulaire latéral.

Iconographie 35: Plaque palatine
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I. Epidémiologie :

Selon Weerda H.les malformations congénitales (MC) de [Doreille
représentent50%des malformations de la sphére ORL [4], elles peuvent affecter
les 3 compartiments de l’oreille (OE, OM et OI), et les différents types de
combinaisons sont possibles. L’incidence globale des anomalies auriculaires est
de 1/3800 naissances. L'association d’atteinte de I’oreille interne responsable de
surdité¢ de perception, chez des patients présentant une malformation de l'oreille
externe ou moyenne a €té retrouvée dansl1-30% des cas [5], dans notre série,

I’association d’une atteinte de ’oreille interne homolatérale a été observée dans

1cas/5.

Les malformations de I’oreille externe et moyenne sont unilatérales dans la
majorité¢ des cas (70-90%) et touche principalement le coté droit (58% a 61%)
[4][5][6], ce qui est aussi retrouvé dans notre population colligée. Nous avons
observé la prédominance de I’atteinte unilatérale (3cas/5) et le siege prédiléctif a

droite.

La fréquencedes anomalies du pavillon est de I'ordre de 0, 7 a 2, 3 / 10 000
naissances, selon les études [7].L’aplasie majeure est présente dans 1/10000 a
1/20000 naissances avec une prédominance masculine, et la moitié de ces
enfants ont des malformations associées [8] et selon Schloss, la microtie est plus
observée [9]. En comparant ces données avec notre série €tudiée, les gargons
sont plus atteints que les filles avec un sexe ratio de 4/1,le type d’anomalie de
I’oreille le plus retrouvé est la microtie (3cas) ce qui concorde avec les données
de la littérature, et 4 enfants présentent d’autres anomalies associées évoquant

une association syndromique.

64



Une aplasie mineure controlatérale est associée dans 3a5% des cas aux
aplasies majeures unilatérales. Les aplasies majeures bilatérales ont une

fréquence de 20 a 30% selon les séries [1].

En ce qui concerne notre population d’enfants, nous n’avons aucun cas
d’aplasie majeure bilatérale, et I’aplasie mineure controlatérale a été retrouvée
chez un seul nourrisson a type de 2enchondromes au niveau du pavillon et un

cholestéatome congénital.

La Microtie se produit 1/ 8 000 naissances [10], elle est plus fréquente
dans les pays asiatiques et souvent associée a des anomalies du CAE et de
I’oreille moyenne a des degrés divers [11][12][13][14][15]. L’incidence de
I’atrésie du CAE est comprise entre 1/10000 et 1/15 000 naissances [16], dans
15 a 20% des cas cette malformation est bilatérale. La variabilité des données est
fonction des critéres de sélection des patients, et des moyens d’évaluation de
I’anomalie [17]. Dans notre série 3 de nos patients ont une agénésie du CAE
unilatérale, dont 2 cas ont une microtic homolatérale associée, et un cas avec
anotie homolatérale, et I’atteinte de 1’oreille moyenne et/ou interne homolatérale
a ¢été mise en évidence chez 2 nourrissons parmi les 3cas présentant I’atrésie du
CAE (Icasavec atteinte de I’oreille moyenne seule et I’autre cas avec atteinte de

PO.M. et I’O.L).

L’incidence des sinus pré auriculaires varie selon les séries, elle est estimée
aux FEtats-Unis entre 0,1 et 0,9%, L'Angleterre a 0,9% [18], a Taiwan a 1,6 -
2,5% [19], et dans certaines régions de I’ Afrique a 4-10% [20].

La présence de cas similaires dans la famille d’une aplasie isolée est notée

dans 10a14% des cas [21] [22]. Dans notre population d’enfants étudiés, aucun

cas familial n’a été noté.
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II. Rappel anatomique de ’oreille externe:

L'oreille humaine est portée par I’os temporal précisément dans sa partie
inférieure appelée le rocher, et divisée en trois compartiments: 1'oreille externe,
l'oreille moyenne et 1'oreille interne (figure2). La fonction de L’oreille externe,
I’oreille moyenne et la partie antérieure de I’oreille interne ¢’est ’audition, alors
que la partie postérieure de I’oreille interne est un appareil de 1’équilibration (le

vestibule et les canaux semi circulaires).

© futura-sciences

Coupe transversale de l'oreille

1. Branche de l'étrier 2. Nerf facial
3. Canal semi-circulaire horizontal | 4. Platine de I'étrier
R 5. Enclume | |6. Vestibule
7. Téte du marteau i 5 5
8. Canaux semi-circulaires, utricule et saccule
‘ — 10. Méat auditif interne
11. Nerf cochléaire
12. Nerf vestibulaire
13. Nerf facial

9. Oreille moyenne (attique)

14. Pavillon il
/ / / [ ]] 21. Pharynx

15. Conduit auditif externe -/  / /)] [ [
f / | 22. Rampe vestibulaire

/ / /

16. Membrane tympanique / / / e .

17. Cavité de I'oreille moyenne / /“ “ 23. Canal cochléaire et Corti | 55 cochlée
18. Promontoire’ | | 24. Rampe tympanique

19. Fenétre ronde ' |
20. Trompe d’Eustache

Figure 2: Anatomie de ’oreille normale (d’apreés Netter)

L’oreille externe représente une double entité: esthétique et fonctionnelle;
sa fonction c’est I’amplification, la localisation spatiale de I’onde sonore et la
protection de 1’oreille moyenne. Elle se compose de deux structures : le pavillon

et le CAE (Figure 2).
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A. Anatomie du pavillon de P’oreille :

Le pavillon auriculaire est un organe paire, unie au crane par la partie
moyenne de son tiers antérieur, et situ¢ en arricre de la région parotidienne, au-
dessous de la région temporal et en avant de la mastoide. Il est composé d’une
lame cartilagineuse a I’exception du lobule, cette lame formant des saillies et
Dépressions moulé par le revétement cutané. On y distingue les saillies
constantes qui sont : I’hélix, I’anthélix, le tragus et I’antitragus. (Figure 3 et 4)
La conque est formée d’un mur postérieur et d’un plancher, et au fond de

laquelle s’ouvre le CAE.

Hélix ! ~

Tubercule de Darwin

, Fosse triangulaire

Scapha 2
Anthélix ‘=T | , Conque
N ! Tragus
Antitragus s )
- 10 Incisure inter tragienne
6. Lobule ¢

Figure 3: Anatomie normale du pavillon de ’oreille (vue latérale).
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11

Figure 4: Cartilage du pavillon de I’oreille droite (vues latérale et médiale).

1.Epine de I’hélix 2. Racine de I’hélix 3. Hélix

4. Tubercule de darwin 5. Queue de ’hélix 6. Anthélix

7. L’éminence de scapha 8. Fosse de ’anthélix

9. Sillon postérieur de ’anthélix  10. L’éminence de La conque 11.Ponticulus

La position et ’orientation normale : (figure 5)

\.'u

Figure 5: Position et orientation normale du pavillon

(selon Weerda et al. 2007)

Le grand axe du pavillon est presque paralléle a la ligne

1 \ . .
‘_%» %, du profil du nez, sa hauteur est comprise entre une ligne

> seconde passant par la levre supérieure [23].

horizontale passant par la queue du sourcil et une
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L’angulation normale: L’ ensemble du pavillon se dégage du plan du crane

selon un angle d’environ 40°.

Le systéme musculo-ligamentaire du pavillon auriculaire: on distingue

deux groupes: trois muscles auriculaires extrinseéques et six muscles

intrinséques. Les muscles extrinséques sont associés au groupe des peauciers de

la face (figure 6).

Superior auricular

"'n',,’, sl A Attachment of PAM
A Posterior auricular Attachment of AAMI

muscle (PAM
= ( ) Attachment of SAM

-

Anterior auricular
muscle (AAM)

Major helical /i
muscle

—

Minor helical =
muscle . = = 4
Tragal musclam =
— 2
iy -
_ Auricular transverse ¥ B
Antitragal muscle muscle (ATM)
Auricular oblique
muscle (AOM)

Figure 6: Les muscles du pavillon auriculaire. [24]

Des études ont confirmés que des anomalies des muscles auriculaires
existent dans certains types de malformations congénitales [43] [44]. en 2015,
une ¢étude a objectivé qu’il existe une tendance a une anomalie musculaire
spécifique dans chaque déformation, et il est important d'identifier le muscle

anormal et corriger I'anomalie pendant l'intervention chirurgicale [24].
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B. Anatomie du conduit auditif externe:

Le CAE est un canal aérien grossicrement cylindrique transversal aplati

d’avant en arriere, il fait suite a la conque et s’€tend jusqu’au tympan.

Le conduit est constitué d’une portion osseuse en dedans, et en dehors
d’une portion cartilagineuse, tapissées par un prolongement de la peau du

pavillon. (Figure 7-8)

Tymphanic Membrane

\ (Ear Drum)

Medial two thirds:thin
skin overlying the osseus
canal easily traumatized

. Outer one third: cartilagenous
with hair follicles, sebaceous
and ceruminous glands

Figure 7: Anatomie du CAE (coupe frontale) [25].

On décrit 3 segments du CAE :

» un segment latéral oblique en dedans et en avant, il suit I’axe du cartilage
tragien.

» un segment moyen qui forme un coude a concavité postérieure trés marquée
au niveau de la jonction des 2 segments cartilagineux et osseux.

» un segment médial qui réalise une seconde inflexion antérieure jusqu’au

tympan.
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»[.a Portion fibro-cartilagineuse : est en continuit¢ avec la charpente
cartilagineuse du pavillon, sa longueur est de 8 & 9mm, elle est composée par
I’union d’une gouttiere antéro-inférieure cartilagineuse et une gouttiere postéro

supérieure fibreuse :

» La gouttiére cartilagineuse est en continuité avec le cartilage du tragus en

dehors, et avec la gouttiere de 1’os tympanal en dedans.

» La gouttiere fibreuse ferme la portion latérale du CAE en haut et en
arriere, et elle communique avec le cartilage du pavillon en dehors, et le

conduit osseux en dedans au niveau de I’épine de Henlé.

=[a Portion osseuse a une longueur moyenne de 16mm, aplatie d’avant en
arriere, elle forme les deux tiers internes du CAE. Elle est formée par I’os
tympanal et la portion sous-zygomatique de I’écaille de 1’os temporal (figure7-8)

[25].

Figure 8: La localisation du CAE.
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III. Rappels embryologique et physiopathologique:[4] [6] [29]
[30] [31][32] [33] [34] [35] [36].

A. Rappel du développement normal de I’oreille:

L’oreille humaine dérive de I’appareil branchial et des placodes otiques.
L’organe de l’audition comporte 3 compartiments (’OE, OM et OI) qui
différent en structure et en origine embryonnaire. L’oreille interne (la cochlée et
I’appareil vestibulaire) dérive de la placode otique. Les oreilles externe et
moyenne se développent a partir des premiers et deuxiémes arcs branchiaux, de

la premiere fente ectodermique et de la premiére poche endodermique.

A la fin de la 3°™ semaine de grossesse apparait le 1% signe de
développement de I’oreille : c’est ’apparition de placode otique (précurseur de

PO.L).

L’embryogenése de I’oreille externe comprend 1’étude de la formation du

pavillon et du CAE.
1. Le pavillon :

Entre le 40°™et le 45°™jour embryonnaire, le tissu mésenchymateux

mandibulaire et hyoidien (1 et 2°™

arcs branchiaux) formant plus tard le
pavillon autour de la 1°° fente branchial (figure 9). Les soulévements
mésenchymateux appelés corniculis de His del a 3 proviennent du premier arc
branchial (arc mandibulaire), tandis que la partie postérieure du pavillon se
développe & partir du 4éme, 5™ et6“corniculis de His qui proviennent du
deuxiéme arc branchial: arc hyoidien (figure 10). Selon Davis [27] et Weerda

[4], l'arc hyoidal forme jusqu'a 85% du pavillon complétement développé

suivant le stade de régression mandibulaire. Le tragus, la racine de I’hélice et les
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parties supérieures de I'hélice proviennent du 1% arc branchial, le reste de
I’auricule provient du deuxiéme arc branchial (figure 10). Dans le 4¢me mois, le

développement du pavillon de l'oreille se conclut par la coalescence des

corniculis de His.

Figure 9: 1° et 2éme arcs branchiaux représentés sur un embryon d’environ Ssemaine
de développement. Orange : arc mandibulaire ; bleu : ’arc hyoidien ; (d’apreés

Langman, 1996).

Figure 10: Les 6 corniculis de His représentées dans un embryon humain a 6 semaines

(A) et 9 semaines (B). (D’apres Langman, 1996)
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Figure 11: Dessins d'embryons humains, en série, montrant la disparition des

protubérances branchiales et I'achévement du pavillon sous sa forme primaire. [28]

Figure 13: Photographies de I'oreillette Figure 12: Photographies montrant

. . les changements survenant dans I'oreillette du
du feetus humain au cours du troisiéme

mois. [28] feetus humain au cours du quatriéme mois. [28]
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2. Le méat acoustique externe (CAE):

Vers la 6™ semaine d’embryogenése, la conque et le CAE se développe a
partir de la 1¥° fente branchiale, cette fente s’invagine et s’enfonce pour
constituer un cone épithéliale ectoblastique compact: la lame du méat acoustique
externe qui se creuse a partir de la 26e semaine du développement et sera

canalisée au 7™ mois de maniére secondaire.
B. Rappel du développement pathologique de I’oreille:

Selon le moment de I’arrét de développement ou la différenciation dans les
parties précurseur de l'oreille ou du systetme des arcs branchiaux, des
malformations de degré variable peuvent impliquer le pavillon, le CAE, les
excroissances de tissus comme les appendices pré auriculaires, les kystes et les
fistules de Ioreille, et d'autres anomalies de l'oreille moyenne et interne. Les
anomalies congénitales de 1’auricule et du CAE sont souvent associées a des
atteintes de l'oreille moyenne, probablement parce qu’elles ont une origine

embryologique commune.

= Le pavillon, appendices, sinus, fistules et kystes auriculaires :

Les malformations du pavillon peuvent étre provoquées par L’absence ou
le développement anormal d’une ou plusieurs protubérances du pavillon. Un
défaut qui supprime la croissance de tous les soulévements peut induire une
microtie ou une anotie. Des protubérances accessoires du pavillon peuvent
¢galement exister et é&tre responsables d’appendices auriculaires ou pré

auriculaires. Les kystes d'oreille correspondent a des rétentions €pithéliales.

Concernant les sinus préauriculaires, ils sont secondaires soit a un défaut de

fusion des six protubérances auriculaires, soit ils sont des reliques de fermeture
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incomplete de La partie dorsale de la premiere fente branchiale, ou se

développent a partir d'un pliage ectodermique isolé [37]. Les fistules de ’oreille
sont souvent bilatérales ou multiples.

Les kystes et fistules se constituent au cours du 2¢me mois de
I’embryogenese.

» Je conduit auditif externe (CAE):

L'échec de la canalisation de la lame du méat acoustique externe au cours

du 3°™ trimestre de grossesse entraine des malformations du CAE ou méme une
atrésie.

DENOCE ENDIYONNGITE |EN SEMIINES| o PEIIV0R V211G (311 3SIANEY) —— f—3 TgMMe
!
BER R e e
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Figure 14: Les périodes a risque d'apparition de malformations congénitales pendant le

développement humain. [38]

76



C. Les classifications des anomalies de ’oreille externe:

Les classifications des malformations de 1’oreille externe contribuent a
standardiser la description clinique et servent a établir un pronostic adéquat pour

la PEC thérapeutique.
Plusieurs classifications ont été proposées.
1. Classifications des anomalies du pavillon :

La malformation du pavillon peut intéresser la position, 1’orientation,
I’angulation, la forme et le volume. Elle peut aller de la présence isolée
d’¢éléments anormaux (appendices ou fistules prétragiennes), a 1’agénésie

compléte du pavillon.

La classification la plus classique des aplasies majeures est celle de

Meureman [39] (figure 15), qui représente les 4 grands types d’atteinte:

Figure 15: Les différents grades de Meurman Y.

e (QGrade I: (A) Oreille en cornet.
e QGrade II: (B) microtie avec identification des principaux reliefs chondro-cutanés.
e QGrade III: (C) microtie avec reliquat chondro-cutané vertical sans relief identifiable.

e (Grade IV: (D) anotie.
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La classification des anomalies du pavillon la plus précise et la plus utilisée
actuellement en Europe est celle de Weerda [4], développée en 2004, et

comprend 3grades:
= grade 1 : la plupart des structures de I’oreille externe restes reconnaissables

= grade 2 : des malformations modérées dans la nature (Microtie grade 2);
certaines structures de l'oreille externe sont reconnaissables.
3éme

= grade 3 : les malformations graves sont décrites comme microtie de

grade, y compris ’anotie.

Tableau V: Les divers degrés de dysplasie auriculaire avec des sous-groupes [4].

Grade de malformation Sous groupe

Oreilles proéminentes ; macrotie; Cryptotie; Colobome
(fente transversale); ‘’Scaphoid ear’’; oreille de Stahl;
oreille de Satyre; De légeres déformations (distincte
tubercule de Darwin, appendice de I'hélix absent,
déformations du tragus et antitragus); Déformations de
lobe (lobe fixe, hyperplasie ou hypoplasie ou aplasie ou
fente du lobe); oreille en cornet(cup ear) type I; oreille en
cornet type Il a; oreille en cornet Type II b.

(1) 1" degré de malformations

= oreille en cornet type I1;

= Mini oreille;

- Hypoplasie de la partie supérieure du pavillon;

- Hypoplasie du milieu du pavillon;

Microtie grade 11, deuxiéme - Hypoplasie (ou aplasie) de la partie inférieure du

degré de malformations pavillon,

- souvent combiné¢ avec dystopie et sténose du CAE,
rarement avec atrésic du CAE, malformations du

tympan possible.
= Microtie grade III Unilatérale ("de type lobule
(IIT) Microtie grade III avec microtie")
anotie, malformations du = microtie III Bilatérale;
troisieme degré = Anotie,

souvent avec dystopie et atrésie du CAE.
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Scaphoid-Ohr aplasie du lobe oreille de Stahl

AT

colobome
(fente transversale) cup ear type | cup ear type IIA cup ear type 1B CUP €ar type

Figure 16: Quelques types d’anomalies du pavillon. [4]

Le degré de la microtie peut étre utilis€ comme un indicateur de

développement de 1'oreille moyenne [17] [40].
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Les reliquats auriculaires ont été également classés par Nagata en trois

types selon leur aspect clinique [41] (figure 17).

- Type lobulaire, dont la forme évoque un lobe allongé. Le conduit auditif est
absent (Fig. 17a) ;

- Type petite conque, avec reliquats plus importants de formes trés diverses
mais comportant un aspect de petite conque sans conduit auditif (Fig. 17b) ;

- Type conqual, quelle que soit la forme des reliquats, il existe une conque
avec méat et conduit auditif (Fig. 17¢)

- Des formes tres atypiques ont été ajoutées par F. Firmin [42] (Fig. 17d).

Figure 17: Différents aspects cliniques des reliquats en cas de microtie. a : lobulaire, b :

petite conque, c : conqual, d : atypique.

2. Classification des anomalies du conduit auditif externe:

Cliniquement, on peut observer deux types de malformation, le CAE peut

étre aplasique (atrésie du CAE) ou hypoplasique (Sténose du CA) :

= Aplasie majeure: Ebauche de CAE avec au maximum absence de 1’os

tympanal et du CAE.

= Aplasie mineure: Hypoplasie de 1’os tympanal avec sténose du CAE, avec

ou sans anomalies de la membrane tympanique.
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La classification des malformations du CAE selon Weerda [4] décrit trois

types (figure 18):

1. Sténose du CAE type A: est un rétrécissement marqué du conduit avec

une couche de peau intacte(figure 18a).

2. Sténose du CAE type B: montre un développement partiel du conduit

avec une plaque d'atrésie a la partie médiane(figure 18b).

3. Type C: implique I’atrésie du CAE osseuse complete (figure 18c).

Figure 18: Les différents types de malformation du CAE [4].

Cette anomalie prédispose a la formation de cholestéatome au sein du

CAE.
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3. Classification des AOE dans notre série:

A la lumicre de ce rappel embryologique, nous avons classé nos patients (selon

la classification de Weerda [4]):
3.1 Cas n°l :

L’anomalie de I’OE est classée grade II, et on suggere que les corniculis de
His impliquées sont : les protubérances n°3 et 4. L’arrét du développement de

3 éme_ 4éme

ces 2 protubérances entre le mois de développement a été responsable
de I’hypoplasie du 1/3 sup du pavillon de I’oreille droite avec décollement. Les
muscles qui peuvent étre atteints sont : le muscle auriculaire oblique, le muscle
majeur de I’hélice, le muscle auriculaire supérieur et le muscle auriculaire

postérieur.

Early fetus
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3.2 Casn°2:

L’anomalie de I’OE de ce patient est classée grade III, et les reliquats
auriculaires sont de type lobulaire (selon NAGATA). On suggére que les
corniculis de His n°2, 4, 5 et 6 sont responsable de cette anomalie. L’absence de
développement de ces protubérances auriculaires au cours de la 6™ semaine de
développement et I'échec de la canalisation du noyau de cellules épithéliales
entre le 5™ et le 7°™ mois du coté droit, sont responsables de la microtie droite
avec D’atrésie du CAE homolatérale, et tous les muscles auriculaires sont

absents.

3.3 Casn°3:

I’AOE est classée grade 1, et on suggere que le développement exagéré de
tous les protubérances auriculaires est responsable de la macrotie bilatérale, et le

muscle auriculaire postérieur qui est responsable du décollement du pavillon

droit.
\A a .
k2 5 K

N
(o]

Early fetus
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3.4 Casn°4 :

L’AOE gauche de ce nourrisson est classée grade III, et on suggere que
tous les corniculis de His sont impliqués. L’absence de développement de ces
protubérances Entre le 40éme et le 45¢me jour embryonnaire avec un échec de
canalisation du noyau de cellules épithéliales entre le 5™ et le 7°™ mois sont

responsable de I’anotie avec I’atrésie du CAE.

Early fetus

3.5 Casn°s5:

L’ AOE droite est classée grade II (oreille en cornet type III et microtie), et
on suggere que tous les corniculis de His sont impliqués dans le coté droit sauf
n°6"™ corniculis. L’arrét du développement de ces protubérances au cours du
2¢me-3" mois de développement, avec un échec de canalisation du noyau de
cellules épithéliales entre le 5™ et le 7°™ mois, sont responsables de la microtie

avec atrésie du CAE.

Au niveau de I’oreille gauche, deux corniculis de His surnuméraires sont a

I’origine des 2 enchondromes.

Early fetus
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IV. Approche diagnostique:
A. Le diagnostic anténatal des anomalies des AOE:

Les anomalies auriculaires sont importantes dans le diagnostic d'une variété
de malformations ou de syndromes congénitaux chez le nouveau-né [45][46],

par conséquent, les examens de l'oreille externe feetale sont nécessaires.

L'échographie est généralement considérée comme une méthode non
invasive et fiable, mais les oreilles feetales sont plus accessibles en échographie

tridimensionnelle (3D) [47].

Selon Wei J. cet organe peut étre évalué au cours du deuxieéme trimestre de

la grossesse, idéalement entre la 20°™ et la 24°™ semaine de grossesse [48].

Les images échographiques peuvent étre obtenues sur la vue transversale
incliné au niveau de vertébre cervicale et de la mandibule et sur la vue para

sagittale et vue coronale au niveau de 1'oreille externe.

La mise en évidence d’une microtie unilatérale doit conduire a un examen
minutieux de l’oreille controlatérale et de la face a la recherche d’une
dysmorphie ou de signes évoquant un syndrome de Treacher-Collins [49], & une
analyse du rachis et du cceur feetal dans 1’hypothése d’un syndrome de
Goldenhar ou OAV, et a une analyse soigneuse des extrémités pour détecter une
atteinte du rayon radial dans le cadre d’un syndrome de Nager. Une asymétrie
des pavillons malformés doit faire évoquer un syndrome CHARGE [50] [51].
(Figurel9)

85



Figure 19: Oreilles d’un feetus présentant syndrome de CHARGE en échographie 2D:
Confrontation de vues latérales macroscopique, asymétrie des oreilles et un aspect carré

de I’une d’entre elles [51].

Intérét : Le diagnostic prénatal des anomalies de I’oreille externe permet
de dépister des maladies génétiques qui peuvent étre graves et d'analyser la
pathologie et de mieux la prendre en charge deés la naissance. Devant une
anomalie de I’oreille externe feetale, une consultation de génétique doit étre
proposée, en vue de réaliser un bilan génétique pour confirmer un diagnostic
suspecté in utero. Malheureusement, beaucoup de syndromes ne bénéficient pas
encore de ces examens et un signe d’appel a I’échographie feetal peut ne pas étre

suffisant.

Concernant notre série, le diagnostic anténatal d’AOE n’a été noté pour

aucun cas.
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B. Le diagnostic postnatal:
Le diagnostic des AOE est évident des la naissance.
Devant cette anomalie, L’examen clinique doit étre minutieux et complet :

Il précisera I’aspect de I’auricule et du CAE, D’existence d’un tympan et
recherchera une atteinte de I’oreille controlatérale, I’implantation des 2 oreilles
et comportera un examen cervico-facial complet (le développement de la
mandibule, la fonction du nerf facial, la présence de fistule ou kyste cervico-
faciale, un hypertélorisme, un colobome ou dermoides épi bulbaire, et autres
dysmorphies...) , D’exam ostéo articulaire a la recherche des anomalies
vertébrales et des extrémités, I’examen cardiovasculaire pour identifier des
signes cliniques de malformations cardiaques, I’examen uro-génital a Ia
recherche des anomalies des organes génitaux externes, un examen
proctologique a la recherche d’une anomalie de I’anus (imperforation ou
antéposition), examen cutaneo-muqueux a la recherche d’ictére dans le cadre de

syndrome de Lambert ou autre anomalie cutanée ...
La démarche initiale aura trois buts essentiels:

» Déterminer le niveau auditif global,
» Rechercher des anomalies associées,
» Etrechercher une étiologie.

1. Apprécier le niveau auditif global:

Ce bilan comportera la pratique des oto-€émissions acoustiques provoquée

(OEA) et les PEA.

*En cas d’aplasie majeure unilatérale ou d’aplasie mineure uni/ bilatérale:

les OEA sont effectués sur I’oreille controlatérale qui parait normale a I’age de 1
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mois, La présence des OEA provoquées peut-Etre suffisant, mais les PEA seront
demandées a 4-6mois au cas de moindre doute, pour les aplasies mineurs ils sont
toujours demandé. Puis une audiométrie a 12 mois [52] [1].

*Dans les aplasies majeures bilatérales, les PEA seront pratiqués 1mois
1/2afin d’¢éliminer une surdit¢ de perception provenant d’une anomalie de

I’oreille interne associée [52]

Dans tous les cas, des tests subjectifs en champ libre doivent étre réalisés,
et a partir de I’age de 4 - 5 ans une audiométrie au casque et vibrateur oreilles

séparées doit étre prescrite [1].

Une aplasie majeure avec agénésie du CAE entraine une surdit¢ de
transmission de 60-70DB [1] (surdit¢ moyenne) qui peut €tre aggravée par une
atteinte de I’oreille interne et/ou moyenne associée. Dans les formes unilatérales,
le niveau auditif sera conditionné¢ par 1’oreille controlatérale qui comporte

rarement une malformation inapparente.

Le niveau auditif global va déterminer la nécessité d’un appareillage auditif
chez le nourrisson, pour éviter un retard du développement.

En fonction des résultats du bilan auditif, une TDM du rocher peut étre
demandée pour: rechercher une malformation de I’oreille interne, explorer I’état
anatomique de D'oreille avant une intervention, ou en cas de présence d’un
diverticule cutané a la recherche de kyste épidermique [53].

L’IRM est complémentaire a la TDM quand il y a une surdité profonde ou
de perception, elle permet de rechercher une anomalie des structures du
labyrinthe membraneux ou du nerf cochléaire, du tronc cérébral et de
I’encéphale. Elle est indiquée surtout dans les anomalies de ’oreille interne et

elle est indispensable avant un implant cochléaire.
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2. Rechercher des anomalies associées

Cette recherche doit étre systématique, car certaines malformations peuvent

nécessiter une PEC immédiate et/ou é&tre relativement inapparentes et/ou

nécessiter des interventions chirurgicales.

Les malformations associées les plus fréquentes sont faciales, elles sont

objectivées principalement a I’examen clinique [54] [22] [55] [56].

2.1Les anomalies ORL et maxillo-faciales qu’il faut rechercher de facon

systématique sont :

>

L’hypoplasie mandibulaire, souvent associée aux aplasies majeures de
I’oreille externe dans le cadre de dysplasie auto-mandibulaire
L’hypoplasie malaire et un colobome palpébral dans le cadre du syndrome
de TREACHER COLLIN

La Paralysie du nerf facial

Une parésie unilatérale du voile du palais qui est souvent
asymptomatique.

Fente vélaire et/ou palatine

Atrésie des choanes qui peut étre uni ou bilatérale, osseuse et/ou

membraneuse dans le cadre de syndrome de CHARGE.

2.2 Autres malformations a rechercher :

>
>
>

Anomalie des extrémités

Anomalie vertébrale

Anomalie anale ou périnéale notamment une antéposition ou
imperforation anale.

Un colobome palpébral ou irien, un dermoides épi-bulbaire ou une autre

anomalie oculaire
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» Anomalie des organes génitaux externes, essentiellement un micro pénis.

» Un ictére dans le cadre de syndrome de Lambert. ..

Aprés un examen clinique complet, pour les aplasies majeures, un bilan
clinique et paraclinique systématique doit étre demandé¢ pour rechercher d’autres
malformations inapparentes cliniquement. Ce bilan peut nous aider a rattacher

I’anomalie de I’oreille a un syndrome connu:

- un examen ophtalmologique avec fond d’ceil,
- des radios du rachis cervical,
- une échographie cardiaque et ECG,

- et échographie abdomino-rénale.

Un caryotype doit étre demandé devant tout retard de développement
psychomoteur [57]. D’autres examens complémentaires peuvent étre demandés

selon I’orientation clinique : ETF, radiographie des membres...

Devant la présence de sinus préhéliciennes isolées, vue le risque ¢élevé des
anomalies rénales, la réalisation d’une échographie rénale est nécessaire. [58]

[59].

Quant aux fibrochondromes ou les enchondromes pré auriculaire ou
cervicales correspondent a des excés -cutaneo-cartilagineux, ils peuvent
s’intégrer dans un syndrome notamment dans spectre oculo-auriculo-vertébral
[60], le syndrome de Townes-Brocks, le syndrome de treacher collin et le
syndrome branchio-oto-rénal [61]. Un examen clinique minutieux doit évaluer
avec précision la région cranio-faciale. Les 2 examens complémentaires a
prescrire systématiquement sont 1’échographie rénale et les PEA, ils sont encore

sujets de débat dans la littérature [62] [63] mais ils sont souvent demandés.
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Concernant les oreilles décollées bilatérales, le bilan auditif n’est pas
nécessaire, elles sont considérées comme une particularité anatomique

inesthétique [1].

A la fin de cette approche diagnostique, la recherche d’une association
malformative en faveur d’un syndrome dysmorphique est nécessaire avec une

consultation génétique.
3. La recherche d’une étiologie :
L’¢étiologie de I’AOE est recherchée par I’enquéte clinique et paraclinique.

3.1. Les objectifs de I’enquéte étiologique:

A\

Identifier la cause de I’AOE : génétique, anomalie chromosomique, agent
tératogene. ..

Etablir un pronostic

Evaluer le risque de récurrence

Réaliser un conseil génétique.

YV V VYV V

Notification du cas recensé a l'unité¢ de tératovigilance au centre de
pharmacovigilance si notion de prise de produit de santé durant la

grossesse.

Pour atteindre ces objectifs une collaboration multidisciplinaire est essentielle.
3.2. Les étiologies [1]:
3.2.1. Causes exogenes :

La contribution supposée des facteurs exogeénes aux AOE est a environ10%[70]
[71] [4].Ainsi Certains agents tératogene sont été impliqués dans les AO, parmi
les tératogenes chimiques, les médicaments sont prédominants, un exemple

important étant la thalidomide, la quinine et les antibiotiques aminoglycosides
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provoquent également des anomalies, les cytostatiques et les médicaments
utilisés dans le traitement de 1'épilepsie (par exemple la diphénylhydantoine, la
triméthadione et 1'acide valproique) peuvent €galement étre responsables, les
doses tres ¢élevées d'acide rétinoique (embryopathie de 1'acide rétinoique) et de
carence en vitamine A (syndrome de déficit en vitamine A) pendant la grossesse

peuvent produire des malformations de 'oreille [73], [74], [75].

Des infections virales prénatales peuvent €galement causer une atteinte de

I’oreille telle que la rubéole [8].
3.2.2. Causes inconnues :

Dans de nombreux cas la cause est inconnue [1].
3.2.3. Causes génétiques :

De nombreuses anomalies de l'oreille externe sont d'origine génétique, dues
a des anomalies chromosomiques ou en relation avec la mutation d'un géne ou
d'un groupe de genes d'expressivité variable, dont un certain nombre a été
récemment identifié. La transmission est dans la plupart du temps autosomique
dominante de pénétrance variable, bien qu'ils aient €té rapportés certains cas de
transmission récessif ou li¢ a 1'X [64].La plupart des génes en cause, sont
impliqués dans la régulation de l'embryogenese cranio-faciale, comme dans le

cadre du syndrome de Treacher Collins (Géne TCOF1) [65].

30% des cas d’AO présentent d’autres signes qui orientent vers une
association syndromique [67] : Dysostose oto-faciale (syndromes de Goldenhar
ou de Treacher-Collin), dysostose cranio-faciale (syndrome Crouzon), dysostose

oto-cervicale (syndrome Klippel-Feil ou Wildervanck), ainsi que des anomalies

92



chromosomiques tel que la Trisomie 18 ou 21 ou le syndrome 18-q qui peuvent

entrainer des agénésies du CAE et des anomalies ossiculaires [66].

-La présence de cas similaires dans la famille d’une aplasie isolée est notée

dans 10a14% des cas [21] [22].

Il y a une fréquence de trés grandes de mutations spontanées, couvrant

différents génes [67] [68] [69].

Les technologies de séquengage du génome offrent des opportunités
intéressantes pour identifier I’origine des anomalies, essentiellement pour les
formes syndromiques de microtie [72], Mais ces analyses ne sont pas toujours

informatives et parfois aucun résultat ne peut étre obtenu.

Les principaux syndromes dysmorphiques s’accompagnant d’ AOE sont les

suivant :
a. Le Syndrome de GOLDENHAR (MIM 164210):

Aussi connu sous le nom de Dysplasie facio-auriculo-vertébral (OAV) ou
microsomie hémifaciale, caractérisé par la triade: des anomalies des oreilles
(100%)et des yeux (72%), une hypoplasie mandibulaire unilatérale qui est
responsable d’une asymétrie faciale, avec des anomalies des vertebres (76%), et
une surdité (83%) de transmission et/ou de perception [76]. les anomalies

faciales sont observées dans 76% des patients [78].

Les atteintes de l'oreille dans ce syndrome comprennent l’anotie, la
microtie, les enchondromes, les sinus branchiaux, et I’atrésie du CAE et

anomalie de I’oreille moyenne [77].

93



Bailey's Otolaryngology-Head & Neck Surgery

Figure 20: Enfant de Sans atteint de syndrome de Goldenhar avec asymétrie faciale et

microtie droite.

Les anomalies vertébrales les plus rencontrées sont les blocs vertébraux,
des vertebres hypoplasiques, et hémi vertebres [77], aussi de nombreuses
manifestations buccales et péribuccales sont fréquemment associées notamment

la macrostomie [81].

Ce syndromes peut se manifester a travers des manifestations cliniques
diverses: des anomalies cranio-faciale, cardiaque, rachidienne, cérébrale et

rénale [82][83].

Le phénotype est trés variable. La plupart des cas sont sporadiques, mais il
existe de rares cas familiaux qui présentent une hérédité autosomique

dominante. Le géne en cause n’est pas encore identifié¢ [79] [80].
b. Le Syndrome branchio-oto-rénal (BOR1, OMIM113650) :

Est reli¢ au syndrome branchio-otologique (BO) qui peut étre dii a une
Iésion du méme gene [84] et le syndrome de l'uretére branchio-oto (BOU) [85].
Ce syndrome est orienté par la présence de sinus (70-80%) et des résidus

bronchiaux, il provoque des malformations impliquant les trois parties de
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l'oreille (externe, moyenne et interne) avec une surdit¢ dans 95% qui peut étre
mixte (50%), de transmission (30%) ou de perception (20%). Les AOE sont
souvent présentes, I’anomalie du pavillon est généralement une oreille "en
cornet" (30-60%), souvent associée a une sténose du CAE (30%) [77]. La Iésion

rénale est retrouvée dans 67% des cas, et elle est de gravité variable.

Ce syndrome est le résultat d’une mutation hétérozygote dans le géne

EYA1 (601653) sur le chromosome 8q13. [77]

La transmission est autosomique dominante avec expression variable et
pénétrance incompléte (un phénotype normal chez un individu qui a une

mutation pathogeéne est possible) [86].

Spruijt et al. (2006) ont souligné la variabilité phénotypique du syndrome
BO associée aux mutations EYA1. [87].

Le syndrome BOR 2 est causé¢ par d’une mutation hétérozygote dans le

gene SIXS5 (601653) sur le chromosome 19q13 (600963). [77]
¢. Le syndrome de Treacher Collins (TCS1 OMIM 154500) :

Ou Treacher Collins -Fanceschetti, également connu sous le nom dysostose
mandibulo-faciale est une entité héréditaire, de transmission autosomique
dominante. Le syndrome est caractérisé par une hypoplasie des os mandibulaires
(87%) et zygomatique (99%) bilatérale et symétrique, des anomalies des OE
(71-72%) et des yeux (des fentes palpébrales tombantes (100%), colobome des
paupieres inférieures (65%) qui sont souvent dépourvues de cils par endroits),
une fente palatine (22%), et autres anomalies cardiaques, rénal, et cérébrales

[88]. La surdité de transmission est présente dans 91% des cas [88].
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Les malformations de [Doreille externe les plus fréquentes sont
respectivement : 1’atrésie du CAE, la microtie type II, la microtie type I, la

sténose du CAE et oreille en cornée [89].

\
|
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palpebral fissures
coloboma of lower eyelids
hypoplasia of zygomatic bones g
vRoR YE! \ A B absence of eyelashes
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B 2
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Figure 21: Les principales caractéristiques de TCS.

La micrognatie et 1’obstruction de 1'hypo pharynx par la langue peuvent
étre responsables des problémes respiratoires a la naissance. Ceux-ci doivent
étre traités d'urgence et peuvent nécessiter une trachéotomie, d’ou I'intérét du

diagnostic prénatal.

Ce syndrome est causé¢ par une mutation hétérozygote dans le géne TCOF1
(OMIM 606847) dans le chromosome 5q32. Ce geéne est essentiel pour le
développement du 1% et 2°™ arc branchiaux et la pénétrance de ces mutations est

compléte, mais son expressivité est variable [90].
d. Le syndrome Townes Brocks (MIM 107480):

Est une affection caractérisé par la triade : anomalie de I'OE (aplasie

majeure qui peut étre bilatérale, oreilles de satyre, appendices pré auriculaires,

96



hélix malformés, sténose de CAE...), moyenne et interne et une surdité /une
anomalie anale allant d’une antéposition anale a une imperforation avec fistule
recto-vaginale/ et des anomalies du rayon radial (les plus fréquentes sont le
pouce tri-phalangé ou bifide) [91]. D'autres anomalies peuvent étre présentes:

des malformations cardiaques, rénales et urogénitales, des mains et pieds ...

La transmission de ce syndrome est autosomique dominante de pénétrance
incomplete, due principalement a des mutations dans le gene SALL1 (OMIM

602218), un facteur de transcription a doigt de zinc.

Figure 22: Des pouces triphalangés [http://www.iamg.in/|.

e. Le syndrome auriculo mandibulaire ARCND1 (MIM 602483):

Caractérisé par une atteinte bilatérale composée d’un ankylose temporo-
mandibulaire 100%, une micrognatie 71%,(hypoplasie mandibulaire variable
légere a sévere), une microstomie 51,9%, une anomalie des pavillons 96,8% (
une séparation du lobule du reste du pavillon, une rotation postérieure, hélices
supérieures sous-développées, étiquettes pré et post-auriculaires cutanées ou
cartilagineuses, oreilles de faible hauteur) et une sténose des CAE
(30%)associés a une surdité 21%, une fente palatine, glossoptose (45,5%),La

détresse respiratoire (36,4%), et des joues proéminentes (57,1%) [92] [77].
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La transmission de ’ARCND2 est autosomique dominante a expressivité
variable, le géne responsable est le PLCB4 (MIM 600810) localisé¢ dans le
chromosome 20pl12. Le syndromeARCNDI1 est dii a une mutation du géne
GNAI3 (MIM 139370) localisé dans le chromosome 1p13.3, et I’ARCND3 est
caus¢ par une mutation du géneEDN1 (MIM 131240) localis¢ dans le
chromosome6p24.let de transmission AR. La mutation hétérozygote dans

EDNI1 provoque des marques des oreilles isolées (MIM 612798).
f. Syndrome oculo-auriculo-fronto-nasal (OAFNS; MIM 601452):

Ce syndrome combine des anomalies de morphogenése des 1%et 2™ arcs
branchiaux (microtie/ enchondromes, dermoides ¢épi bulbaires, fente labiale
et/ou palatine, hypoplasie mandibulaire, et asymétrie faciale) avec des
malformations de 'éminence fronto-nasale caractéristiques (hypertélorisme, nez

bifide) [93].L'étiologie est encore en discussion.

Patient de 4mois atteinte du syndrome OAFN avec multiples

malformations faciale [94].
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g. Le syndrome de CHARGE (MIM 214800) :

Caractéris¢é par l'association variable de plusieurs anomalies,
principalement: un Colobome (79%), une anomalie cardiaque (85%), une atrésie
ou sténose des choanes (57%), retard de croissance et / ou retard mental (100%),
anomalies génitales (34%) et des anomalies de l'oreille externe (91%) avec une

surdité de perception ou mixte (62%) [95].

Les anomalies de I’oreille peuvent toucher aussi bien I’oreille externe et
moyenne que l’oreille interne, les plus retrouvées sont : microtie particuliere
avec agénésie du lobule (figure 23), oreilles courbées ou tombantes, oreilles en

cornet, Mondini, et hypoplasie des canaux semi-circulaires [77].

La microtie avec des reliefs non identifiables, I’agénésie du méat

acoustique externe (CAE) et les enchondromes sont trés rares.

Figure 23: Pavillons dysplasiques caractéristiques du syndrome de CHARGE.

En 2005, Verloes [96]a proposé des criteres diagnostiques pour le

syndrome de CHARGE :
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e Les critéres majeurs (3 C)

- Colobome (iris ou choroide, avec ou sans microphtalmie).
- Atrésie des choanes.
- Hypoplasie ou aplasie des canaux semi-circulaires.

e [es critéres mineurs

Dysfonction Rhombencéphalique (dysfonction du tronc cérébral, nerf

cranien VII a XII).

- Paralysies et surdité neurosensorielle.

- Le dysfonctionnement hypotalamo-hypophysaire (y compris le déficit
de la GH et la gonadotrophine).

- Anomalie de I’oreille moyenne ou externe.
- Malformation des organes médiastinaux (cceur, cesophage).

- Retard mental.

Interprétation des critéres diagnostiques:

CHARGE typique: 3 critéres majeurs, 2 critéres majeurs et 2 critéres mineurs.

CHARGE partielle / incomplet: 2 critéres majeurs et 1 critére mineur.

CHARGE atypique: 2 critéres majeurs, ou 1 critére majeur et 3 critéres mineurs.

Le diagnostic du syndrome CHARGE repose sur des observations cliniques

et sur I'imagerie des os temporaux.

Cette affection est due a r une mutation hétérozygote dans le géne CHD7

(608892) localisé dans le chromosome 8q12.2. La protéine codée joue un role

100




dans I'organisation de la chromatine. Elle régule trés probablement 1'activité des
genes (expression) par le remodelage de la chromatine. Ce géne est exprimé
dans de nombreux tissus feetaux, y compris I'eeil, I'oreille interne et les bulbes

olfactifs.

A

Figure 24: Colobome irien droit

Figure 25: Dysmorphie caractéristique de syndrome CHARGE.

h. Le Syndrome de KIPPEL FEIL (MIM 118100):

Caractéris¢é par des fusions vertébrales qui cause une forte raideur
cervicale, une anomalie de segmentation ou de formation des vertébres
cervicales qui se manifeste par un cou court, ligne des cheveux basse, et une

limitation des mouvements du rachis cervicale. Plusieurs malformations peuvent
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¢galement étre associées y compris grande variét¢ d’anomalies de ’oreille qui
peuvent toucher les 3 compartiments (l'oreille externe, moyenne et interne), ainsi
que le canal acoustique interne et l'aqueduc vestibulaire. Moins de 50% des

patients présentent les trois caractéristiques cliniques [97].

Les anomalies de I’oreille observées sont : Oreilles de faible hauteur (dans
une famille) oreilles de forme anormale (dans une famille) et la surdité est

retrouvée dans 80% des cas [77][98].

Klippel-Feil

A

Figure 26:Figure Aspect caractéristique du syndrome de kippel Feil.

OPENEEDIATF (@) v sn |

Le type 1 est provoqué par une mutation hétérozygote dans le géne GDF6

(MIM 601147) sur le chromosome 8q22.

Le type 2 est AR, causé par une mutation homozygote dans le gene

MEOX1 (MIM 600147) de localisation 17q21.31.

.Le type 3 est le résultat d’une mutation hétérozygote dans géne GDF3
(MIM 606522) de localisation12p13.31.

Le type 4 est de transmission AD, et résulte d’une mutation hétérozygote

dans geneMYO18B (MIM 607295) de localisation22q12.1.
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i. Le Syndrome de NAGER (MIM 154400):

Aussi connu sous le nom de dysostose acro-faciale de Nager, 1’anomalie
mandibulo-faciale est trés similaire au syndrome de TREACHER COLLIN,
avec une hypoplasie malaire, une micrognathie, des anomalies de l'oreille
associées a des anomalies pré-axiales variées des extrémités : hypoplasie ou
absence des pouces est le signe le plus caractéristique. L’anomalie de l'oreille

externe, ainsi que les fentes vélo-palatine, sont plus fréquentes [99].

Les anomalies otologiques observées sont: la microtie, la rotation
postérieure des pavillons, des appendices pré auriculaires, I’atrésie du CAE et

une surdité de transmission [77].

Figure 27: (A) pouce triphalangé. (B) aplasie du pouce.

Le SN est de transmission AD associ¢ a des mutations hétérozygotes du
gene SF3B4 (MIM 605593) localisé dans le chromosome(1g21.2), codant pour

un composant du complexe d'épissage.
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j- Le syndrome de Miller:

Appelé également syndrome de Genee-Wiedemann ou Dysostose acro-faciale
post axiale: reconnaissable avec une combinaison d’anomalies cranio facial et des
anomalies des membres. les anomalies de la face sont trés proches de celles des
syndromes de TREACHER COLLIN et Nager, il comprend une micrognatie, fentes
oro-faciales, hypoplasie malaire, un ectropion de la paupiére inférieure, colobome de
la paupicre inférieure et des anomalies du pavillon avec des anomalies des extrémités
de type post-axial (absence de la cinquiéme ou a la fois les 4éme et S¢me rayons des

mains et pieds, avec ou sans hypoplasie ulnaire ou fibulaire...) [100] [101] [102].

Sur le plan génétique, une mutation dans le gene qui code pour la
dihydroorotate déshydrogénase DHODH (MIM 126064) de localisation 16q22.2 a
ét¢ démontrée [103]. En 2012 des mutations bi allyliques supplémentaires dans
DHODH ont ét¢ identifiées dans quatre familles non apparentées avec des

caractéristiques cliniques du syndrome de Miller [104].

k. Le syndrome Lacrymo-auriculo-dento-digital (LADD; MIM
149730):

Caractérisé¢ principalement par une anomalie de la glande lacrymale
(hypoplasie/ atrésie ou une aplasie des canaux lacrymaux et/ ou des points
lacrymaux) conduisant a une conjonctivite fréquente chez les patients, des
anomalies des glandes salivaires qui peuvent provoquer une xérostomie et des
caries précoces, une hypodontie et une microdontie ont été fréquemment observées.
Les anomalies de l'oreille observées dans ce syndrome sont: des oreilles en cornet
ou “cup ears’’, microtie et pavillons de faible hauteur, la une surdité de
transmission et/ou de perception est retrouvée dans plus de 50% des cas. Les

anomalies des membres intéressent le plus souvent les pouces [105].
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Le syndrome LADD est de transmission AD, il peut étre provoqué par des
mutations hétérozygotes dans les domaines tyrosine kinase des geénes codant
pour les récepteurs 2 du facteur de croissance des fibroblastes (FGFR2, MIM
176943) et 3 (FGFR3, MIM134934). En outre, le syndrome LADD a été trouvé
en association avec une mutation dans le géne FGF10 (MIM 602115), qui code

pour un ligand FGFR.
. Le syndrome de MOEBIUS (MBS ; MIM 157900):

La description la plus élémentaire de ce syndrome est un déficit du nerf
facial congénital (92%) avec altération de I’abduction oculaire (la rétraction de
douane est retrouvée dans 30%), avec des anomalies de I’OE (47%). Les autres
nerfs craniens peuvent également étre impliqués, et d’'autres caractéristiques
variables incluent la dysmorphie oro-faciale et les malformations des membres

86% [106].

La plupart des cas de syndrome de Moebius sont sporadiques, mais des cas
familiaux ont été rapportés [106]. Le géne responsable n’est pas encore identifié,

il est de localisation 13q12.2-q13 [77].
m. Le syndrome d'Alagillel (MIM 118450):

Est caractérisé par une pénurie de voies biliaires intra hépatiques associée a
5 anomalies cliniques principales: cholestase, cardiopathie, anomalies
squelettiques, anomalies oculaires et phénotype facial caractéristique [107].La
cholestase est une conséquence directe de la pénurie des voies biliaires. Environ
39% des patients ont également une atteinte rénale, principalement une

dysplasie rénale [109].
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Les anomalies de D'oreille observées dans cette maladie sont : Grandes

oreilles et hélices incompletement plices [77].

Cette maladie peut étre provoquée par une mutation hétérozygote dans le

gene JAG1 (MIM 601920) de localisation20p12.

ALGS?2 est causée par mutation hétérozygote dans le g¢ne NOTCH2 (MIM
600275) sur le chromosome 1p12. [77].

n. Le Syndrome de Crouzon (MIM 123500):

Caractérisé par une craniosténose et une hypoplasie du massif facial. Les
malformations de I’oreille observées sont I’atrésie du CAE avec surdité¢ de
transmission. La dysmorphie faciale est caractéristique avec un hypertélorisme,
un exorbitisme et une inversion de l'articulé dentaire. La synostose cranienne est
évolutive, habituellement elle apparait vers l'age de 2 ans et s'aggrave
progressivement. L'hydrocéphalie et 1'engagement des amygdales cérébelleuses
sont fréquemment observés. C'est un syndrome a transmission autosomique
dominante, pour lequel on trouve une mutation hétérozygote dans le

gene FGFR2 (MIM 176943) de localisation10q26 [77].
0. Le syndrome branchio-oculo-facial (BOFS; MIM 113620):

Est caractérisé par des anomalies branchiales sont souvent retrouvées
(fentes et sinus) [108], des anomalies oculaires telles la microphtalmie et
l'obstruction du canal lacrymal, un aspect dysmorphique du visage incluant une

fente labiale ou du palais des anomalies des extrémités ont été décrites.

les types d’anomalies de l'oreille rencontrées dans ce syndromes sont :
Oreilles de hauteur faible, rotation postérieure des pavillons, hypoplasie de

I’hélice supérieure, Microtie, sinus ou fistules auriculaire postérieure,

106



préauriculaires et supra-auriculaires et oreilles en cornet avec une surdité de
transmission, une surdité neurosensorielle grave a profonde due a des anomalies

de l'oreille interne a rarement été rapportée [108].

Ce syndrome est de transmission AD, il est causé par une mutation

hétérozygote dans le géne TFAP2A (MIM 107580) de localisation6p24.
p- Le Syndrome de Lambert (MIM 245550):

Est trés rare, caractérisé par la présence de fistules et résidus branchiaux,
hypoplasie malaire et atrésie du CAE et pieds bots. (Anomalies des arcs

branchiaux) avec atrésie des voies biliaires intra hépatique [110].

q. Le syndrome du premier arc branchial li¢ a I’X (X-LINKED;
MIM 301950):

Ou dysostose mandibulo-faciale liee a I’X, il comporte de multiples
anomalies congénitales extrémement rare, et caractérisé par une microcéphalie,
une hypoplasie malaire, des fentes palpébrales obliques en bas et en dehors, un
palais ogival, des oreilles bas implantées avec décollement des pavillons, une
micrognatie, une petite taille, une surdité¢ bilatérale et des troubles de

'apprentissage [111] [77].
r. Le syndrome de micro délétion 22q11 (ORPHAS67):

Anomalie chromosomique congénitale, caractérisée par des anomalies
cardiaques (77%) et palatines (75%), une dysmorphie faciale, un retard du
développement et un déficit immunitaire. La dysmorphie faciale comporte: un
ptosis, un hypertélorisme, un épicanthus, une base du nez proéminente, et une
hypoplasie malaire avec des anomalies de I’oreille (les anomalies retrouvées

sont: anomalies mineures du pavillon, microtie, pavillon mal ourlé, anomalie de
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I’oreille moyenne avec surdité). Ce syndrome présente un phénotype clinique
qui variable (modéré a sévere).Des anomalies vertébrales sont également
retrouvées (vertebre en papillon, hémi-vertebre), un déficit immunitaire 75% et

hypocalcémie50% [112].

Cette anomalie est causée par une délétion hémizygique du chromosome
22ql11.2. L'insuffisance du géne TBX1 (MIM 602054) en particulier est
responsable de la plupart des malformations physiques (cardiaque,
parathyroidien, thymique et facial Des mutations ponctuelles dans le gene de

TBX1 peuvent causer la maladie [112].
s. La Micro délétion 18q (MIM 601808):

Ce syndrome présente un phénotype trés variable. Il se caractérise par un
retard mental, une petite taille, une hypotonie, une surdité et des déformations
du pied. L’hypotonie et retard d’acquisition psycho motrices sont souvent

retrouveés. Les anomalies de l'oreille externe les plus retrouvées sont :

Sténose des CAE, atrésie auditive congénitale, lobules malformés, macrotie
et dysmorphie des pavillons avec une surdité de transmission et/ou de perception
[77]. La dysmorphie faciale évocatrice composée d’une bouche ouverte, levre
inférieures épaisse et levre supérieure mince avec commissures labiales
tombantes, un prognathisme infé€rieur, des joues tombantes, plates et une fente

vélo-palatine ou labio-palatine peut étre retrouvée [2].
t. La trisomie 18 (ORPHA3380):

Se caractérise par un retard de croissance, une dolichocéphalie, un faciés

caractéristique, des anomalies des membres et des anomalies viscérales.

108



Les anomalies de 'oreille déja retrouvée sont pavillon de hauteur faible,
pavillons mal ourlées et des appendices préauriculaires [77]. Une microcéphalie,
une micro-rétrognatie et un hypertélorisme ont été également retrouvés. Les
malformations fréquentes : oculaires, cardiaques (90%), rénales et des voies

urinaires, et digestives [112].
u. La Trisomie 21 (MIM 190685):

Est caractérisée par ses particularités morphologiques: fentes palpébrales
en haut et en dehors, épicanthus, nuque plate, visage rond, nez petit, pli palmaire
unique bilatéral. Les anomalies de I’oreille les plus rencontrées: microtie, hélix

pliée et sténose du CAE avec surdité de transmission [76].

En plus de ces associations syndromique, on peut ajouter la microtie isolée
avec ou sans atteinte auditive, et la microtie associée a une fente palatine
secondaires a une mutation du géne HOXA2 (HOMEOBOX A2, MIM :
604685) identifi¢ en 2008 par Alasti et al. [113] chez les membres atteints d'une
famille iranienne consanguine présentant des microlites, une surdité et une fente
palatine, les parents sains étaient hétérozygotes pour la mutation. En 2013
Brown et AL. [114] ont identifiés une mutation hétérozygote du gene HOXA 2
Chez 5 membres atteints de plus de 3 générations d'une famille avec microtites
avec ou sans perte auditive : 4des 5 membres de la famille ayant eu une
mutation positif avaient une microtie et une perte auditive, alors que 1 n'avait
que des microtites. L'ADN n'a pas ¢été obtenu chez 2 autres membres de la

famille ayant une microtie isolée. La transmission est AR ou AD.
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Tableau VI: Le tableau des génes responsables des principaux syndromes avec anomalie

de Poreille externe [77] [115] [116] [117] [118]: (Tableau n°5)

Mode de | Géne en Sa A < s
. . . . Principales dysmorphies a rechercher
transmission | cause localisation
Syndrome de Microtie, enchondromes, hypoplasie
GOLDENHAR AD 3 14q32 mandibulaire unilatérale, anomalies du
rachis et oculaire.
Syndrome Treacher hypoplasie des os mandibulaires et
Collin zygomatiques bilatérale et symétrique,
AD TCOF1 3932-933 | anomalies des oreilles et des yeux, fente
palatine, des anomalies respiratoires.
Syndrome anomalies branchiales une surdité, des
branchio-oto-rénal EYAL1 8q13.3 anomalies de I’oreille externe avec
BOR AD enchondromes ou fistules pré auriculaires,
SIX5 1913 des anomalies de I’oreille moyenne et/ou
interne et une anomalie rénale.
Syndrome oculo microtie /enchondromes, hypertélorisme,
auriculo fronto nez bifide, dermoides épi-bulbaires, fente
nasal — — — labiale/palatine, hypoplasie mandibulaire,
asymétrie faciale.
Syndrome de fistules et résidus branchiaux, atrésie des
Lambert _ _ _ voies biliaires, hypoplasie malaire et
macrostomie.
Syndrome Anomalie de I’oreille externe,
TOWNES AD SALLI 16q12.1 Imperforation ou antéposition de 1’anus,
BROCKS une surdité, des anomalies du rayon radial.
Syndrome de
KIPPEL 1 AD GDF6 8q22.1 Anomalie des oreilles qui peut intéresser
les 3 compartiments, Malformation
KFS 2 AR MEOX1 17q21.31 vertébrale avec raideur cervicale, ligne de
cheveux basse, scoliose et.
KFS 3 GDF3 12p13.31
LADD AD FGFR3 4pl16.3
Anomalies des oreilles, des glandes
AD FGF10 Spl2 lacrymales et/ou salivaires, dentaires et des
mains et pieds et une surdité.
AD FGFR2 10g26.13
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Syndrome de Nager

Anomalie des oreilles, du rayon radial,

AD SF3B4 1g21.2 hypoplasie mandibulaire ou malaire
(bilatérale) et fente palatine.

Le syndrome pénurie de voies biliaire avec cholestase,
d'Alagille AD JAGI1 20p12 cardiopathie, anomalies squelettiques,
012 anomalies oculaires et phénotype facial

AD NOTCH2 p caractéristique.

?ﬁfg&n}g de colobome, cardiopathie congénitale, atrésie
des choanes, retard mental et/ou SP, des

AD CHD7 8q12.2 anomalies du systéme nerveux central,
hypoplasie de I’appareil génitale et des
anomalies de l'oreille externe et interne
avec surdité.

DYSOSTOSE

MANDIBULO- microcéphalie, fentes palpébrales, palais

FACIALE LIEE A — — — ogival, oreilles bas implantées, surdité et

L°X des difficultés d’apprentissage.

Syndrome auriculo- AD GNAI3

mandibulaire 1 Ipl3.3 micrognatie, une microstomie, anomalie

; AR, AD PLCB4 20pé2.234;pll2.2 des pavillons avec surdité, fente palatine, et

AR EDNI p=%. ankylose temporo-mandibulaire.

syndrome de Miller i . . .
micrognatie, fentes oro-faciales, hypoplasie

AR DHODH 16q22.2 malaire, anomalie de paupiere inférieure, et
des AOE avec des anomalies des
extrémités de type post-axial.

?ggl{?;lglg ¢ Anomalie de I’oreille externe,

AD FGFR2 10g26.13 | craniosténose, hypertélorisme, un
exorbitisme et une inversion de l'articulé
dentaire.

syndrome.: branchio- Anomalies branchiales, oculaires

oculo-facial AD TFAP2A 6p24.3 (microphtalmie, l'obstruction du canal
lacrymal...), des AOE et moyenne et une
surdité.

Le syndrome de . . . L

MOBIUS IC, AD ~ 13q12.2-q13 |paralysie fagale congenltale avec altération
de I’abduction oculaire, AOE.

La Microtie avec ou AR, AD HOXA2 Tpl5.2 Microtie, fente palatine, surdité.

sans fente palatine
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4. Conduite a tenir diagnostique devant une AOE :

L’arbre décisionnel suivant nous résume les modalités pratiques pour

I’orientation diagnostique devant un patient porteur de I’AOE :

Anomalie de l'oreille externe
Recherche d’argument pour une forme syndromique

Enquéte familiale, examen clinique complet, bilan paraclinique guidé par la clinique:

PEA, TDM du rocher, échographie cardiaque, rénale, examen ORL et ophtalmo avec FO, radiographie du
rachis, imagerie cérébrale...

v v
AOE isolée AOE syndromique
| |
v A l v
Familiale Sporadique Anomalie génétique Anomalie chromosomique
* Mutation de novo " 22911
, N = 18
N = Agent tératogene* q
= Microtie . .
. i i = Trisomies18,21

(HOXA 2) :jnfectloln virale

familiale AD urant la grossesse

ou AR v v

Avec anomalie des membres Sans anomalie des membres
» Townes Brocks * Goldenhar
= NAGER = BORS
= Miller = TCS
= LADD = ARCND
« MBS = OAFNS
= Alagille1 = CHARGE
= BOFS = KIPPEL FEIL
= Lambert = CROUSON
=  X-LINKED

Figure 28: Conduite a tenir diagnostique devant une AOE

* Toute AOE avec notion de prise de produit de santé doit étre notifiée a I’unité de tératovigilance, CAPM.
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C. Le conseil génétique [119]:

En médecine, Il existe deux grandes situations pour demander un conseil
génétique :
e la présence d’ATCDs familiaux d’une maladie au diagnostic connu et
confirmé

e Ja présence des ATCDs familiaux d’une affection potentiellement

héréditaire au diagnostic non certain.
En cas d’antécédents d’une maladie connue et confirmée:
Une affection connue et confirmée peut avoir :

e un mode de transmission déterminé: le conseil génétique consistera a
expliquer le mode de transmission et le risque de récurrence avec les
possibilités du diagnostic prénatal et ses indications,

e un mode de transmission inconnu ou difficile & déterminer: le conseil
génétique sera difficile quant a I’estimation du risque de récurrence, et les

possibilités du diagnostic prénatal dépendront de la pathologie.

En cas d’Antécédents familiaux d’une affection potentiellement

héréditaire au diagnostic non certain :

Dans ce cas, une enquéte clinique familiale qui nécessite parfois des
examens complémentaires est indispensable pour essayer d’orienter un
diagnostic a posteriori et de dégager une éventuelle hérédité et son mode de

transmission avec 1’arbre généalogique.

Le motif de consultation est le plus souvent un syndrome malformatif

imprécis pour lequel une origine génétique ne peut pas étre exclue [119].
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Quand on dispose de la biologie moléculaire ou du caryotype pour
confirmer un diagnostic suspecté devant une anomalie de l’oreille externe
associée a d’autres anomalies, la situation devient aisée. Malheureusement,
beaucoup de syndromes ne bénéficient pas encore de la biologie moléculaire et

ces bilans sont onéreux pour les malades.

En dehors des associations syndromiques, la plupart des aplasies de 1'oreille
est isolée et sans étiologie actuellement identifiable. Cependant, la recherche de
prise de tératogene est systématique. Aussi [’identification d’anomalies
associées doit étre systématique, et nécessite au moins une échographie
cardiaque et rénale, un examen et radiographies du rachis cervical et examen
ophtalmo avec fond d’ceil. En cas d’aplasie isolée chez les fréres et sceurs

précédents, le risque de récidive est faible, environ 3/1 000 [120].

Un diagnostic prénatal par échographie 3D peut étre proposé.
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V. Les mesures thérapeutiques:

A. PEC non chirurgicale:
1. L’appareillage auditif :

L’indication dépend des résultats de I’audiométrie. En général, une aplasie
majeure avec agénésie du CAE entraine une surdité de transmission de 60-70DB
(surdit¢ moyenne). Il est toujours nécessaire dans les formes d’aplasie majeure

bilatérales [1].

I1 est indiqué lorsque la perte audiométrique dépasse 30 dB sur la fréquence
2 kHz et il n’y a pas d’indication des protheses intra-auriculaires sauf chez

I’adolescent et si la perte auditive n’excede pas 70 dB sur toutes les fréquences.
L’appareillage auditif est nécessaire, il sera réalis¢ dés 1’age de 1mois [52].

En cas de méat acoustique externe normal ou subnormal, I’appareillage est
réalisé par un appareil auditif a conduction aérienne sous forme de contours

d’oreille (figure 29) ou d’appareil intra-coque.

Contour d'oreille Micro
Coque

Réglage

duvdume\\\\\i>%§;;;;;ﬁ;;:jggizii\

Coude

i

/ “I l‘
vl

Pile \\ o

Appareil /\ B
intra-auriculaire \2 ,<
Figure 29: Deux types d’appareillage a conduction aérienne: contours d’oreille a droite

et intra-coque a gauche.
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En cas d’aplasie majeure un appareillage par un vibrateur externe
mastoidien sur serre téte en cas d’aplasies bilatérales (figure 30),car
I’appareillage auditif & conduction aérienne est toujours impossible a cause de
I’absence du CAE et/ou du pavillon, pour certains cas ou apres la reconstruction

de I’auricule, le patient peut porter le vibrateur externe sur des branches de

lunettes [1] (figure 31).

Figure 30: Appareillage par un vibrateur externe mastoidien sur serre téte

Figure 31: Appareillage par vibrateur externe sur branche de lunettes

En général, Le rendement des vibrateurs a conduction osseuse est moins
bon que celui des appareils de conduction aérienne. Les principaux
inconvénients du vibrateur externe sont la forme inappropriée des surfaces

correspondantes et I’interposition de cheveux qui génent la pose du vibrateur.
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La BAHA (Bone Anchored Hearing Aid) ou La protheése auditive ostéo-
intégrée (figure32) pallie ces inconvénients, et peut étre proposée dés 1’age de
Sans [1].Cette intervention permet souvent un gain auditif d’environ 14,4 dB

supérieur au gain obtenu avec les aides auditives conventionnelles [121].

Figure 32: Implant en titane au niveau rétro auriculaire a gauche ; Boitier du BAHA se

clippant sur ’implant en titane a droite. (Copyright Cochlear Limited).

Pour les patients ayant une aplasie unilatérale, le BAHA peut étre appliqué
pour plus tard si ’enfant ’exige, mais en cas d’otites de I’oreille controlatérale
elle doit étre conseillée tot, en particulier en cas d’otites séromuqueuse

chronique avec le niveau d’audition fluctuant.
2. L’orthophonie :

En cas d’atteinte auditive bilatérale, I’orthophonie devient indispensable
dés 1 mois de vie [52], pour assurer la guidance parentale la rééducation
orthophonique, ce qui va permettre dans la grande majorité cas une scolarité

normale.

En cas d’atteinte unilatérale, elle peut étre indiquée si I’enfant fait des otites

aigues ou séromuqueuse récidivantes sur I’ oreille saine.
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3. Le suivi ORL avec audiométrique [52]:

En cas d’aplasie unilatérale, un suivi otoscopique et audiométrique doit étre

régulier, minimum une fois par an pour controler:

e la formation d’un bouchon épidermique dans une ébauche du CAE ou dans
un orifice de fistule,
e ou de découvrir I’apparition d’une affection de [D’oreille moyenne

controlatérale apparemment saine dans les formes unilatérales.

B. PEC chirurgicale:

1. La chirurgie fonctionnelle pour I’atrésie du CAE :

Pour certains auteurs [122], le but de cette opération est de rétablir un

niveau d'audition satisfaisante qui permet de se libérer d'un appareil auditif.

Les inconvénients de cette intervention : elle dégrade la reconstruction

esthétique, puisque le néo-conduit est large et en position souvent non naturelle.

Les complications potentielles : paralysie du nerf facial, dont le trajet est
souvent aberrant, otorrhée Chronique ou une sténose du néo-conduit. Pour ces
raisons, l'approche la plus couramment suivie est de réaliser cette chirurgie
seulement chez les adolescents ou les adultes, en présence d'une motivation
personnelle forte et des conditions anatomique favorable. Cependant, certaines

équipes réalisent toujours cette chirurgie chez les enfants [122].

Les données récentes de la littérature [52], soulignent que 1’atrésie unilatérale ne
nécessite aucune PEC, pour I’atrésie bilatérale I’appareillage auditif unilatéral

par prothése en conduction osseuse doit étre réalisé dés le 1¥'mois de vie.
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2. La chirurgie esthétique:

> La microtie-anotie :

-Durant les premiers mois de la vie, on peut pratiquer une intervention
d’exérese limitée sur les fibrochondromes inesthétiques, bien pédiculés associés

a I’aplasie [1].

-Concernant la reconstruction du pavillon en cas d’aplasie majeure ou
microtie-anotie, plusieurs matériaux ont été utilisés, actuellement la greffe de

cartilage costal autologue est le plus utilisé.

La technique qui a été¢ longtemps utilisée est celle de Brunt avec 4 temps
opératoires [123]. Maintenant la référence est la technique de Nagata [40] et
Firmin [124] qui est limitée en 2 temps opératoires: le premier temps
correspond donc aux trois premiers temps de la technique de Brent (comprend la
mise en place de maquette cartilagineuse (cartilage costal) sous cutané, la
transposition du lobule sur la maquette et I’'intégration directe du tragus dans la
maquette). Ses avantages c’est la diminution du nombre d’anesthésie pour
I’enfant et un résultat aussi satisfaisant. Le 2¢me temps est réalis¢ 6mois
minimum aprés le 1% temps, c’est le décollement du pavillon de I'oreille en
ménageant des tissus de recouvrement pour permettre une greffe de peau totale
prélevée a la face interne du bras ou dans le pli inguinal. Un greffon de cartilage,
mis en réserve sous la peau thoracique lors du premier temps, est placé derriere
I’oreille aprés son décollement pour augmenter sa projection et éviter les
rétractions secondaires du sillon reconstruit. Ces 2 techniques donnent de trés

bons résultats.
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Cette intervention peut étre réalisée, a partir de I’age del0 ans (parce que
c’est 1’age auquel D'oreille controlatérale a atteint sa taille définitive, et la
quantité de cartilage nécessaire pour reproduire la totalité des reliefs de ’oreille

impose un certain développement de la cage thoracique) [125].

Avant d’entreprendre le premier temps opératoire, il est nécessaire de
dessiner les reliefs de ’oreille normale, de déterminer I’emplacement précis de
I’oreille a reconstruire et de réaliser un Doppler de 1’artére temporale
superficielle (est systématique pour repérer le trajet de D’artére temporale

superficielle et ne pas la Iéser lors de la préparation de la loge cutanée).

Figure 33: A, B et C: correspondent au ler temps chirurgical de reconstruction du

pavillon.

En cas de Microtie bilatérale, les 2 oreilles sont a reconstruire, et la

chronologie chirurgicale est la suivante :

e 1%temps d’un coté avec prélévement de cartilage homolatéral,
e 1%temps de I'autre cOté avec prélévement de cartilage homolatéral (6
mois plus tard) ;

2éme

temps: décollement bilatéral, type D (6 mois plus tard).
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Il est possible de faire un premier temps bilatéral et simultané lorsque la

reconstruction est partielle[124].

Les complications: En dehors des résultats peu satisfaisants souvent liés a
I’inexpérience, les imperfections concernant la symétrie et les reliefs, les 2

complications qu’il faut prévenir sont la nécrose et I’infection. . [124]

Pour les cas présentant une implantation de cheveux sur la position normale
du pavillon ou les patients ayants déja bénéficiés d’une intervention
insatisfaisante, et notamment chez I’adulte multi opéré, Une mise en place de
fixture ostéo-intégrée permettant le port d’une épithése de pavillon peut étre

proposé [1].
» Les anomalies mineures du pavillon: [124]

Lorsque I’oreille est de taille normale, mais présente des reliefs anormaux,
c’est souvent la partie supérieure du pavillon qui est anormale ou repliée :
I’hélix ; scapha - I’hélix ; hélix-scapha-antéhélix et le lobe. Apres avoir analysé
de fagon précise I’unit¢ anatomique déformée, permet de choisir le geste

chirurgical qui corrigera le mieux la malformation.

e H¢lix : simple correction ou utilisation de fibrocartilage ;

e H¢élix scapha : utilisation de fibrocartilage ou cartilage costal ; (figure)

e H¢lix scapha anthélix, mais taille normale : utilisation de cartilage costal.
Comme dans le cas de microtie, des reliefs doivent étre reproduits car
absents ou déformés et un support est souvent nécessaire. L’analyse de
I‘anomalie va permettre le choix dl ‘abord cutané et le support le plus

adaptés (fibrocartilage ou cartilage costal).
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e Lobule: en cas de lobule bilobé, un simple geste cutané est insuffisant
sans un support sous-jacent. Le meilleur support est la conque prélevée
du méme c6té ou sur ’oreille controlatérale. En cas d’aplasie de lobe il
faut réaliser une reconstruction en deux temps en utilisant le
fibrocartilage de la conque. Les deux temps, espacés de 3 mois, peuvent

étre réalisés sous anesthésie locale.

Figure 34: Différentes étapes chirurgicales d’une absence de scapha et d’une partie de

Phélix [123].

Pour certaines malformations mineures du pavillon, un traitement non
chirurgical chez le nourrisson est possible puisque Le fibrocartilage du
nourrisson est modelable, et ce type de malformation peut étre corrigé par un

conformateur lors des premi¢res semaines de vie.
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Les anomalies de l'oreille externe sont des malformations congénitales

rares, dont la prévalence est de 1 naissance sur 2000 a 5000.

Elles peuvent étre unilatérales ou bilatérales, isolées, ou associées a
d’autres anomalies dans le cadre d’un syndrome dysmorphique pouvant mettre

en jeu le pronostic fonctionnel, et dans certains cas le pronostic vital du patient.

L’association fréquente de cette dysmorphie a d’autres anomalies exige la
pratique d’un bilan malformatif a la recherche des autres atteintes associées,
notamment les anomalies cardiaques, rénales, vertébrales, ophtalmologiques,
digestives et cérébrales, de méme qu’un bilan génétique basé sur le caryotype et
la biologie moléculaire. Cette expertise clinique et paraclinique permet
d’identifier 1’étiologie de cette affection, particulieérement un éventuel syndrome
dysmorphique d’origine génétique ou I’exposition a un agent tératogéne durant

la grossesse.

La collaboration multidisciplinaire doit étre précoce et adaptée afin de
permettre & ’enfant un développement correct, en réduisant au maximum le
retentissement sur sa santé et sur sa scolarité. La prise en charge thérapeutique

des AOE est a la fois fonctionnelle et esthétique.

A travers cette étude, nous soulignons aussi I’importance du diagnostic
anténatal, du conseil génétique, sans oublier la nécessit¢ du dépistage de la
surdité en maternité, et en cas d’association a la prise de produits de santé, il est
important de notifier et de déclarer a I'unit¢ de tératovigilance du centre

marocain de pharmacovigilance.

Enfin, I est essentiel de mettre a la disposition de I’enfant porteur des AOE
tous les moyens nécessaires pour bénéficier d’un projet de vie adapté a son état

clinique.
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Résumé
Titre : les anomalies congénitales de 1’oreille externe chez I’enfant
Auteur : Siham Bouskla
Rapporteur : Pr. Mdaghri Alaoui Asmaa
Mots clés : anomalie, oreille externe, microtie, anotie, atrésie.

Objectifs : Préciser les types d’anomalies de 1’oreille externe (OE) les plus fréquemment
rencontrés a I’Hopital d’Enfant de Rabat, Identifier les étiologies et les syndromes impliqués, élaborer
une conduite a tenir devant cette dysmorphie.

Méthode : c’est une étude descriptive observationnelle sur une période s’étalant du 01/01/2016
au 01/11/2016 portant sur les anomalies de I’OE qui sont suivies a la consultation de dysmorphologie
de I’hopital d’enfant de Rabat.

Résultats :
L’analysedes05 cas recensés objective une prédominance masculine: 4 garcons pour une fille.

Les anomalies de I’OE observées englobent une macrotie avec décollement du pavillon, une
anotie et3 cas de microtie, avec agénésie du conduit auditif externe et des enchondromes. Elles sont
unilatérales pour 3 patients dont 2 du coté droit.

L’atteinte de I’oreille moyenne et/ou interne a été mise en évidence chez 2 enfants.

Les dysmorphies associées sont retrouvées au niveau mandibulaire, vélo- palatines, oculaires,
vertébrales, génitales, cutanées et digitales.

Le retentissement de ces malformations est a type de retard du langage chez 2enfants, retard
psychomoteur pour deux cas et staturo-pondéral pour3 patients.

Aprés une expertise clinique, paraclinique et génétique, les syndromes évoqués sont le
GOLDENHAR et le CHARGE dans 3 cas.

Conclusion :

A la lumiére de ces résultats et des données de la littérature médicale, nous soulignons que
I’étiologie de cette dysmorphie reste parfois inconnue.

Cette anomalie de I’OE nécessite une prise en charge multidisciplinaire précoce et adaptée en

»  d’identifier le syndrome dysmorphique impliqué,
» de restaurer I’atteinte auditive et les 1ésions associées,
» et de promouvoir le diagnostic anténatal et le conseil génétique.
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Summary
Title: Anomalies of the external ear in children
Author: Siham Bouskla
Reporter: Pr. Mdaghri Alaoui Asmae
Keywords: anomaly, external ear, microtia, anotia, atresia.

Objectives: Specify the types of external ear anomalies most frequently encountered at Rabat
Children's Hospital, Identify the etiologies and syndromes involved, developed an approach to deal
with this dysmorphia.

Method: It is an observational descriptive study over a period extending from 01/01/2016 to
01/11/2016 concerning the anomalies of the external ear which are followed at the consultation of
dysmorphology of the hospital of child of Rabat.

Results: The analysis of the 05 cases identified objective a male predominance: 4 boys for a

girl.

The external ear abnormalities observed include a macrotia with detachment of the auricle, One
anotia and 3 cases of microtia, with agenesis of the external auditory canal and preauricular tags. They

are unilateral for 3 patients including 2 on the right side.
Achieving of the middle and / or inner ear was detected in 2 children.

Associated dysmorphisms are found at the mandibular, velar palatin, ocular, Vertebral, genital,

cutaneous and digital.

The repercussions of these malformations are:the language delay in 2 children, psychomotor

delay for two cases and staturo-weight delay for 3 patients.

After clinical, paraclinical and genetic expertise, the syndromes evoked are GOLDENHAR and
CHARGE in 3 cases.

Conclusion:

In light of these results and the data from the medical literature, we emphasize that the etiology

of this dysmorphy is sometimes unknown.

This anomaly of the external ear requires an early and adapted multidisciplinary care with a

view to:

»  To identify the dysmorphic syndrome involved,
»  To restore the hearing impairment and the associated lesions,
» And to promote prenatal diagnosis and genetic counseling.
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