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Camille, ne le 09/07/09

m ATCD maternels

1 5d de Pierre Robin avec suspicion de sd
de Stickler devant : retinopathie,
osteochondrite hanche Dte, prothese

sternale M

m G5P2 (2 ASP, 1 MFIUa328A:SPR) *
m Grossesse simple spontanée ~ B

1 Echo antenatales : hydramnios a 35 SA+5 _ * ‘R

m Accouchement declenche a 37 SA +1
pour hydramnios et ATCD de MFIU

B Sceur : luette bifide



Arbre genéalogique de Camille

Maman de Camille *

. i

Lou camille
DCD




CAMILLE

m A |la haissance :

m PN = 2590 gr
m[N=49cm
m PC =33cm
m Apgar : 6-8-9

m Aspire puis ventile au masque



"EXAMEN CLINIQUE

m Dysmorphie faciale :
m Retrognathisme

m Glossoptose

= Finte palatine




" S
PRISE EN CHARGE A MARFAN

m [nfecltieux : Pas d’IMF

m Nutritionnel :
Alimente au bib par lait mat epaissi

Traitement RGO
Stagnation ponderale

m Respiratoire :
Signe de DR : entonnoir xiphoidien

CRG : nombreuses desaturations necessitant la
mise en place d'une ventilation nasale




" SN
PRISE EN CHARGE EN REA

m SUrle plan respiratoire .

m VNI par infant flow

m Essal de sevrage de I'lF a
partir du 28/07

m Devant degradation de I'etat

respiratoire et nutritionnel
decision de trachéotomie,
realisee le 21/08

m Nette ameélioration




" S
PRISE EN CHARGE EN REA

m Sur le plan nutritionnel :

m Pose de SNG
m Enrichissement par eoprotine

m [rt du RGO : posture, trt mdc ,
lait epaissi




" S
BILAN PARACLINIQUE

Bilan des malformations associlees :

ETF et echo abdo normales

Echo cceur : FOP

Rx. Sguelette : normales

Examen ophtalmo : myopie, rétine pale
PEA : normaux

Caryotype : 46 XY

Recherche de maladie de Stickler : en cours
RDV Pr Ricbourg vers 2 mois de vie




SPR : HISTORIQUE

m 1891 : Menard et Lannelongue decrivent
pour la 1ere fois la triade micrognathie,
fente palatine et glossoptose

m 1926 : Pierre ROBIN detalille la pathologie
chez un enfant présentant une
hypoplasie mandibulaire et une
glossoptose



DEFINITION

m SEQUENCE DE PIERRE ROBIN

m Dysmorphie fonctionnelle : morphologie
facliale specifigue secondaire a un trouble de la
dynamigue oro-faciale antenatale

m Anomalie du developpement du TC : sd de
dysfonctionnement du TC

m TRIADE :

m Retrognathie
m Glossoptose
m Fente palatine




EIVI BRYOLOGIE

etleurdéveloppement: 2a. 3 semaines. 2b. 7
semaines. 2:1 10 semaines. 2d. Face constituée.

Vers |la 7éMe semaine

Le palais primaire (partie antérieure de la bouche
primitive) se forme par fusion sur le plan median
des bourgeons nasaux et maxillaires superieurs




Le doizonnement de [a bouche primitive © 33, ¥ semaines. 3b. 8
semaines. 3o 10 semaines.

Entre |la 7°™¢ et |la 10°™® semaine:

® Les mouvements mandibulaires
anteroposterieurs et
I'horizontalisation de la langue
vont permettre la migration des
processus palatins secondaires
(Issus du 1°" arc branchial) vers la
lighe mediane et l'arriere pour
former le palais secondaire




" S
EMBRYOLOGIE

m |a triade clinique s'explique par un défaut de mise en
place ou de controle de I'activité branchiomotrice
embryonnaire issue du cerveau postéerieur :

1) Defaut de fonctionnement du TC primitif
(rhombencéphale)

2) Hypomobilite oro-faciale anténatale

3) Anomalie de developpement de la mandibule : defaut de
croissance de la mandibule

Insuffisance de tonus de la base de la langue
5) Langue reste en position verticale postérieure
6) Non fermeture des processus palatins secondaires



" S
SYNDROME NEONATAL DE
DYSFONCTIONNEMENT DU TRONC

CEREBRAL

m DYSORALITE
m [ROUBLE VENTILATOIRE

m ANOMALIES MOTRICES
OESOPHAGIENNES

m DYSREGULATION CARDIAQUE

m ANOMALIES DES PAIRES
CRANIENNES



"
Syndrome néeonatal de dysfonctionnement

du tronc cerebral

m DYSORALITE : m TROUBLE

VENTILATOIRE
s Défaillance succion- m Defaillance centrale de la
déglutition regulation oro-pharyngee

et des centres
respiratoires

= Glossoptose m Majoré par les

m Retroghathisme caracteristiques
(absence d'activite anatomiques du
succionnelle foetale) carrefour aérodigestif

m Palais profond




Syndrome néonatal de dysfonctionnement
du tronc cérebral

m ANOMALIES DE LA | |= DYSREGULATION
MOTRICE CARDIAQUE
OESOPHAGIENNE

s Hyperréeactivite vagale :

m RGO m Deceleration brutale du
rythme cardiaque

m FC minimale basse

m Intervalle RR long

m Retard a l'installation de
la difféerenciation jour/nuit
du rythme cardiagque




Syndrome néonatal de dysfonctionnement
du tronc cerebral

m ANOMALIES DES PAIRES
CRANIENNES .

m |l IV, VI : paralysie
oculomotrice

m VIl PF

m Vo frismus

m VIl : tb audition




CLIN IQ UE B Facies

m 1/10 000 naissances
m Sexratio: 1/1

m TRIADE :

m Retrognathisme : petite machoire Inf,
hypoplasie mandibulaire

m Glossoptose : chute de la langue en
arriere (difficultes respiratoires) { )H
m Fente palatine . posterieure et mediane

m [solee (50%) ou entrant dans le cadre
d’'un syndrome polymalformatif (50%)




CLASSIFICATION

m STADE 1 : anomalies morphologigues sans
detresse respiratoire (25%)

— hypertonie vagale, RGO Inconstants et discrets

m STADE 2 : obstruction respl moderee (60%)
— tb succion-deglutition, hypertonie vagale, RGO

m STADE 3 : Insuffisance respiratoire (15%),

— défalllance totale de succion-deglutition,
hypertonie vagale, RGO severe



BILAN

m Bilan des malformations associées . ETF, écho
abdo, echo cceur, Rx. squelette, ...

PEA

Examen ophtalmo : PEV, FO
Caryotype

FPh-metrie

Polysomnographie

m Clectromyogramme succion deglutition



PRISE EN CHARGE

m Respiratoire
m Nutritionnelle
m Etiologigue

m Complications



" S
FAVORISER UNE RESPIRATION
EFFICACE

m Position ventrale, proclive, scope cardio respl
m CRG + GDS

m Ventilation efficace | VNI ou trachéo

Indications : pauses respl obstructives et centrales
entrainant hypoxie-hypercapnie

Stade I ou Iff

m Glossopexie : attacher la langue a la levre inf



"
PRISE EN CHARGE RESP]

m VNI

B MASQUE LARYNGE




Airway Interventions in children with Pierre Robin

seguence
Abby C., Meyer MD.
Otolaryngology-Head and Neck Surgery (2008)

m /4 enfants (entre 1988 et

2007)

m Pas de difference entre _——T1—
SPRisolé etles SPR [ = || w
syndromiques N e

seil
m Distraction mandibulaire : e
anteriorisation de la langue via L“‘ ] { 7% } { ’*fﬁl { 8 } [m;},w
sk || = | |Distection | | Trachds | |+

TR LI

ses attaches antérieurs a la e
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Airway Interventions in children with Pierre Robin
seguence

Abby C., Meyer MD.

Otolaryngology-Head and Neck Surgery (2008)

m 50% necessitent une
aide nutritionnelle

m Les SPR syndromiques
nécessitent + souvent une
gastrostomie que les SPR

IS0lés




"
Est-ce que la labioglossopexie permet d'eviter une

tracheotomie chez des patients presentant un syndrome de
Pierre Robin ?

CHU Nantes

m 35 patients atteints de SPR entre 1995 et 2008

m 51% (18 patients) ont subl une glossopexie
apres echec du traitement médical

m efficace dans 72 % (13/18), echec = necessite
de tracheo

m 81% ( 9/11) chez les SPR isolés et 57 % (4/7) chez les SPR
syndromiques



" S
FAVORISER UNE BONNE

CROISSANCE STATURO-
PONDERALE

m [raiter le RGO : posture + mdc

m SNG

m Gastrostomie

m Alimentation a la petite cuillere rapidement

m | es difficultés alimentaires sont liees a la
glossoptose ++ et aux troubles de 'oralite



TRAITEMENT DE LA FENTE

PALATINE & _
. &g
1 semaine

rm
m Reprise alimentaire des le

lendemain par SNG pdt 3-5 jrs puis par bib

m Entre 6 et 12 mois

m Suture plan par plan avec
simple rapprochement des
berges de la fente

m Antibio (augmentin) pdt



" JEE
TRAITEMENT DES
COMPLICATIONS,

m EDUCATION DE L'ORALITE ++++

m Complications liees aux otites a réepetition, OSM:
pose d’'ATT

m Sulvi orthophonique, orthodontigue et ORL de
facon rapprocheée jusqu’a la fin de la
croissance

m Dentiste : par rapport a I'implantation des dents

m Complications Infectieuses liees a la VNI,
tracheo, Inf respl

m Vaccinations . grippe, pneumo



" S
TROUBLE DE L'ORALITE

m [etine
m Succion non nutritive (lier satiete et succion)
m [oucher sensoriel de la sphere peri-orale

m Aspiration larynge par la partie externe de |a
bouche

m Sollicitations gustatives

m | a succion va developper la mandibule



H
le pronostic varie selon le sd en cause

EVOLUTION

Dans les formes isolées :

Evolution favorable si les troubles fonctionnels sont bien compensés pdt
le 1°"® année de vie

La + grande partie du phenotype va guérir spontanément lors de la
croissance

Croissance mandibulaire corrige le rétrognathisme en 3 a 6 ans

Th alimentaires, respi et glossoptose s'améliorent au cours des 2
premieres années de vie

Fente palatine fermée chirurgicalement vers 9 mois
Pronostic neuro bon (en fonction des troubles ventilatoires)

Dans les formes associées a un sd malformatif complexe :




" S
MORBI-MORTALITE

m Mortalite guasi nulle (lliee aux malformations
assoclees et tracheo)

m Morbidite

m ORL : hypoacousie de transmission, tb
phonatolres (otite a repetition)

m Croissance staturo-ponderale (nutrition difficile)

m [nfections respiratoires

m Complications post-operatoires

m MSN (position ventrale)



" S
SYNDROMES ASSOCIES

m S5d de STICKLER et collagenopathies
(39%)
m Anomalies chromosomiques (21%)

m 5Sd teratogenique : OH, antiepileptique
(10%)

m Sd de Franceschetti (/%)
m Microdéletion 22911



" S
SYNDROME DE STICKLER

m Mutation du cnllagéne (de type 2 sur le chr 12++, de type 11 sur chr 1
au G, )

m [ransmission AD

m Seguence de Pierre Robin +/- complete

m Anomalies oculaires . cataracte juvenile, myopie,
strabisme, dégenerescence vitreo-retinienne ou chorio-
retinienne, decollement de retine, uveite chronique

m Anomalies osseuses : discrete platispondylie, atteintes
des epiphyses (svt volumineuses), hyperlaxite puis
arthrose precoce

m Expressivite tres variable, evolution imprevisible,
traitements spéecifigues a chague cas



SYNDROME DE
FRANCESCHETTI

1/50 000

Transmission AD

Clinigue : anomalies bilat mais asymetrique
Hypoplasie mandibulaire ++

Hypoplasie des pavillons++, atresie des CAE, an. chaine
des osselets, surdité de transmission

Hypoplasie os malaire et zygomatique ++
Fentes palpébrales anti mongoloides

m Colobome paupieres inf, absence du 1/3 extdes
paupieres inf

m Fente palatine

m Intelligence normale




" EE———
MICRODELETION 22911

DI GEORGES :
m 1/5000 naissances s Dysmorphie faciale
m De novo ++ ou AD discrete
m 5d de DI GEORGES m Cardiopathie congénitale
m Sd VELOCARDIOFACIAL m Hypoplasie thymus et
parathyroides
= Complications: 5., [VELOCARDIOFACIAL :
hypoCa ‘== | m Dysmorphie faciale
Tb du langage =1 | a Fente palatine
Tb des apprentissages m Cardiopathie congénitale
m [nsuffisance velaire
m b apprentissages
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L¥IDIAGNOSTIC ANTENATAL

SIGNES INDIRECTS : |debit de deglutition du LA

m Hydramnios
m Petite tallle de 'estomac

m 1t si présent : rechercher rétrognat

Profil feetal (position langue, position
du palais, mobilite antero-post)

m Malformations associees
Fente palatine

iIsme =

oolnte/ plan
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En pediatrie a Besancon 'Theué

Besancom

m Sur 10 ans : une dizaine de SPR suivie en
réa pour des cas severes

m 50% sont trachéotomises

m Deces : cardiopathie (1), tracheotomie (2)

m Evolution favorable en dehors de la
periode neonatale

m Alimentation au bib difficile



CONCLUSION A SR
o il ?'_ﬂ".-': i
m Pathologie complexe Syndrome de Pierre Robir

m Expressivite variable

m 2 fonctions vitales mises en jeu :
- Respiration (eévaluation rapide et precise)
- Nutrition (croissance : facteur essentiel)
m Pronostic bon




