PATHOLOGIE

Le syndrome de Pierre Robin
et le dysfonctionnement néonatal
du tronc cérébral

RESUME

> Le syndrome de Pierre Robin (SPR) touche un enfant sur 8 500 par an
en France. L'étiopathogénie est encore obscure. Toutefois, la théorie
actuellement retenue est celle d'un dysfonctionnement néonatal du
tronc cérébral (ou rhombencéphale), responsable des signes malfor-
matifs et des troubles oro-faciaux qui peuvent étre dramatiques. Le
SPR constitue une urgence néonatale qui doit étre bien prise en
charge par une équipe spécialisée multidisciplinaire.
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Introduction

Le syndrome de Pierre Robin (SPR) se

définit par l'association d‘une fente
palatine postérieure, d'un rétrognatisme et
d'une glossoptose (fig. 1) [1].

Grace aux progres de la neurobiologie
embryonnaire, I'ensemble des anomalies obser-
vées a la naissance est la conséquence d'un
trouble de la neurogenése du tronc cérébral
(rhombencéphale) autour des dixieme-dou-

ziéme semaines de vie.

Le syndrome a été individualisé comme un dys-
fonctionnement néonatal du tronc cérébral res-
ponsable d'un défaut d'organisation des fonc-
tions de la succion-déglutition, de la commande
ventilatoire, de la motricité cesophagienne et
d'une dysrégulation ortho-parasympathique
cardiaque [1].

Les formes graves constituent souvent une
urgence néonatale dont le taux de déces varie de
25 % a 26 % des cas pour Couly [2].

Ethio-épidémiologie

Fréquence

Environ 60 a 80 enfants sont touchés chaque
année en France, soit 1 enfant sur 8 500 [2]. Le
SPR est isolé dans 50 % des cas, dans |'autre
moitié il fait partie d'un syndrome malformatif
plus complexe.

Etiologie

Le mécanisme pathogénique est imprécis.
Aucun gene n’est connu dans le SPR isolé. Tou-
tefois, des facteurs tératogenes (irradiation,
rubéole, syphilis, Tégrétol®, phénobarbital,
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La prise en charge difficile et longue de ces
malades doit étre réalisée par une équipe mul-
tidisciplinaire associant le chirurgien pédiatre,
le réanimateur, le chirurgien maxillo-facial et

I'oto-rhino-laryngologiste.

Fig. 1 Nouveau-né présentant le syndrome de
Pierre Robin.

carence en acide folique, hypovitaminose...)

peuvent étre incriminés [4]

Conception actuelle
du dysfonctionnement
néonatal

du tronc cérébral 2

Couly et al. [2] ont démontré que le SPR est I'ex-
pression d'un trouble précoce de la neurogenése
du tronc cérébral (rhombencéphale) au niveau
soit du tube neural, soit des crétes neurales
rhombencéphaliques (rhombomeéres 6, 7 et 8).



La neurulation (25¢€ - 50¢ jours) correspond a la
mise en place du tube neural et a la migration
des cellules des crétes neurales vers les bour-
geons faciaux dont le réle dans I'organogenése
craniofaciale est actuellement établi (fig. 2).

Le rhombencéphale est la troisi€me portion du
tube neural d’ou nafit le cervelet et le bulbe
rachidien. A ce niveau également, naissent les

huit dernieres paires craniennes dont six (V, VII,
IX, X, XI, XII) participent a I'innervation motrice,
sensorielle et sensitive des régions faciale, buc-
cale et cervicale. On retrouve aussi les noyaux des
nerfs moteurs oculaires externes (VI), de I'audi-
tion, de I'équilibre (VIIl), les noyaux cardio-
pneumo-entériques, les centres respiratoires et

la substance réticulée bulbo pontique (fig. 3).
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Le défaut de la matrice foetale de la langue
géne sa descente de la base du crane vers la
cavité buccale (98¢ semaine) et entrave la

fusion des procés palatins provoquant une

fente vélo-palatine. La non-acquisition de la
succion-déglutition (10¢ - 12¢ semaine) est res-
ponsable de la glossoptose et de la rétrogna-
thie [2, 3, 5, 6].

Diagnostic positif du SPR

Le diagnostic du syndrome de Pierre Robin est
essentiellement clinique, il doit étre évoqué
chez tout nouveau-né présentant, plus ou
moins associés, la triade malformative faciale

et des troubles des fonctions orofaciale.

[.a triade malformative
faciale

Rétro-mandibulie avec aspect caractéristique en
« téte d'oiseau », glossoptose et fente palatine
ou vélo-palatine qui n'apparait pas constante

(70 a 83 % des cas pour Delmotte).

[Les troubles
des fonctions orofaciales

Troubles de succion-déglutition

Ils sont marqués par des tétées inefficaces et
par des fausses routes alimentaires. La fibro-
scopie et particulierement la vidéoscopie per-
mettent d'évaluer la motricité oro-pharyngo-
laryngée. Elle a une tolérance bonne de la
naissance a 18 mois puis sans grandes difficultés

a partir de 3 ans [7, 8].

Troubles respiratoires

C'est la principale cause de mortalité chez 25 %

des nourrissons selon Couly. On distingue :

— les apnées centrales dues a un arrét de la com-

mande respiratoire ;
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—les apnées obstructives dues a I'obstruction
rétro-basi-linguale des voies aériennes supé-

rieures ;

— le syndrome d’apnées du sommeil (SAOS) qui
correspond a plus de dix pauses respiratoires
supérieures a 10 secondes par heure ou de
15 apnées hypoxies par heure du sommeil. La
polysomnographie, I|'oxymétrie nocturne
(SAO2) et I'exploration fonctionnelle respira-
toire sont indispensables pour quantifier leur
gravité [9, 10].

Motricité
oesophagienne

A type de reflux gastro-cesophagien et une dys-

phagie présents chez 94 % des nourrissons.

La manométrie est I'examen essentiel pour
objectiver un éventuel asynchronisme pha-
ryngo-laryngé, un trouble de péristaltisme, des
anomalies de sphincters ou au maximum une

achalasie cesophagienne [10].

Dysrégulation
cardiaque

A type d'accés de paleur ou de cyanose voire
des syncopes (59 % des cas). Le diagnostic est
confirmé par I'électrocardiogramme couplé au

réflexe oculo-cardiaque.

Il'y a une hyperréactivité vagale si I'asystolie
provoquée par la compression oculaire est

supérieure a 4 000 ms [9, 10].



Classification clinique (Couly, 1998) iy

— Le stade | (25 % des cas) correspond aux cri-
téres malformatifs suscités sans troubles oraux
ou ventilatoires.

—Le stade Il (40 % des cas) comporte des
troubles modérés mais susceptibles de s'ag-
graver a tout moment.

— Le stade Ill (15 % des cas) associe des pauses
ventilatoires graves aux troubles de I'oralité
qui peuvent étre dramatiques. Il pose de
sérieuses difficultés de prise en charge théra-

peutique [11].

Aspects évolutifs du SPR

L'évolution propre de la séquence de Pierre
Robin est de pronostic favorable. Le rétrogna-
tisme s’atténue ou disparait vers I'age de 2-3 ans

et la langue reprend sa position normale.

Cependant, des complications, plus ou moins

graves, peuvent survenir. Nous citons :

—les broncho-pneumopathies chroniques
qui sont secondaires aux fausses routes ali-

mentaires et au reflux gastro-cesophagien ;

—I"hyperpression artérielle pulmonaire dont
le risque ultime est le coeur pulmonaire chro-
nique ;

—I'encéphalopathie hypoxémique qui est a
I'origine du retard psychomoteur et de la mau-

vaise acquisition des fonctions cognitives ;

—l'insuffisance vélaire, ou rhinolalie
ouverte, responsable de nasonnement par

fuite d'air et des bruits de remplacement ;

- une surdité de transmission et des otites
séro-muqueuses qui sont plus fréquentes
dans le SPR par opposition aux fentes palatines
isolées (73 % versus 58 % [12]) dus a l'inflam-
mation du nasopharynx et au dysfonctionne-
ment tubaire. Elles doivent étre dépistées des
les premiers mois de vie par des potentiels évo-
qués auditifs, des examens otoscopiques régu-

liers et des impédancemétries ;

—le retard de croissance staturo-pondérale
di a I'acidose tissulaire, qui semble entraver la

sensibilité a ’'normone de croissance [13, 14].

Prise en charge thérapeutique

Parmi les objectifs premiers du traitement du
SPR, citons :

La levée de I'obstruction glosso-pharyngo-
laryngée dont les moyens varient selon la
gravité :

- I'orthostatisme ventral dans les formes

mineures ;

— les glossopexies qui réalisent un accolement

de la langue a la gencive ou a la levre ;

— I'hypomandibulopexie qui consiste a rappro-
cher I'os hyoide du bord inférieur de la man-
dibule. Plus récemment, la technique de
désinsertion sous-périostée des muscles du

plancher buccal semble la plus retenue ;
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- I'intubation endotrachéale ou trachéotomie
salvatrice d’'une mort certaine [15, 16].

La correction des troubles alimentaires et
du reflux cesophagien peut étre obtenue
par:

—le nursing, le gavage gastrique ou la gastro-
stomie ;

—la prescription médicamenteuse anti-reflux
avec épaississement des repas ;

—en cas d'échec, le recours a l'intervention de

Conclusion

Le SPR constitue une incontestable urgence néo-
natale dont I'évolution peut étre dramatique. La
théorie actuelle du dysfonctionnement néonatal
du tronc cérébral semble étre a I'origine des
divers dysfonctionnements oro-faciaux et venti-
latoires observés chez le nouveau-né.

L'échographie anténatale permet, actuellement,
une consultation prénatale des parents pour les
informer sur la malformation, sur les difficultés
et les différentes étapes du traitement. Le
conseil génétique est peu requis pour les SPR

Nissen par manchonnement péri-cesophagien
de la grosse tubérosité gastrique.

La fermeture de la fente palatine, par myo-
plastie intra-vélaire entre 3 et 18 mois, pour
assurer un développement dento-maxillaire
et phonétique correct [17].

La correction de la rétro-mandibulie
Grace a la distraction osseuse précoce de la
mandibule sans attendre la fin de la crois-
sance pour proposer une chirurgie orthogna-
tique ou les ostéotomies [18].

isolés. En revanche, il est indispensable dans les
syndromes malformatifs si I'enquéte familiale
est négative.

Une équipe multidisciplinaire s'impose, associant
le chirurgien pédiatre, le réanimateur, le chirur-
gien maxillo-facial, I'orthophoniste, |'oto-rhino-
laryngologiste et bien d'autres spécialités inté-
grées en fonction des troubles ou des
complications observés, pour une meilleure prise
en charge du nouveau-né de la consultation pré-
natale jusqu’a la fin de la croissance. [
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Pierre Robin syndrome interests a new born out of 8 500 per year in France.
The etiopathogenesis remains still obscure and it is probably multifactorial.
However, the recent theory currently selected is that of brainstem neonatal
dysfunction to an early embryonic disorder of the rhombencephal neuroge-

nesis. This dysfunction is responsible for the morphological signs and the oro-
facial disorders which could be dramatical. Pierre Robin syndrome is a neo-
natal emergency which must be well treated by a specialized multidisciplinary

team.

Pierre Robin syndrome
rhombencephal
neonatal emergency
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Le syndrome de Pierre Robin
et le dysfonctionnement néonatal du tronc cérébral

QUIZ

1 - Parmi les signes cliniques du syndrome de Pierre Robin( SPR) on retrouve :

a- une fente palatine
b- un rétrognatisme
c- une macroglossie
d- une rétromaxillie

e- une glossoptose

2 -Le SPR est la conséquence d'un trouble de la neurogenése du tronc cérébral
(rhombencéphale) autour de :
a- la huitieme-dixiéme semaine de vie
b- la dixieme-douzieme semaine de vie

¢- la douziéme-quatorzieme semaine de vie

3 - La prise en charge thérapeutique fait appel a :
a- la chirurgie orthognatique premiere
b- la trachéotomie dans les formes graves
c- la fermeture de la fente palatine postérieure

d- la gastrostomie d’alimentation

REPONSES DU QUIZ
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