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Abstract: Le syndrome de Cornelia de Lange, également connu sous le nom de syndrome de Brachmann-de Lange, est une
maladie congénitale caractérisée par un retard de croissance pré et postnatal, une anomalie des membres, avec un dysmorphysme
facial typiques, de I'hirsutisme, des problémes de comportement, un retard cognitif et un manque d'épanouissement apreés la
naissance. Ce trouble génétique du développement peut étre léger et parfois fatal, avec une étiologie inconnue. nous rapportons
le cas d’une patiente dgée de 36 ans primigeste adressée dans notre formation pour la prise en charge d’un retard de croissance

intra-utérin sur grossesse estimée a 28 SA .
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1. INTRODUCTION

Le syndrome de Cornelia-de Lange ou syndrome de
Brachman de Lange est une maladie héréditaire
dominante ;décrit pour la premiére fois par Cornelia de Lange
en 1933, bien que Winfried Brachmann ait décrit un enfant a
l'autopsie avec des caractéristiques cliniques similaires des
1916 [1,3].

Ce syndrome est caractérisée par une atteinte
multisystémique, un retard cognitif, des défauts des membres,
des traits faciaux caractéristiques [4], I'hirsutisme, des
anomalies des organes internes, y compris une hernie
diaphragmatique [2], un retard de croissance pré et post-natal
et des anomalies des membres [7].

Son diagnostic postnatal est aisé devant ces anomalies
,cependant son diagnostic anténatal est suspecté devant un
retard de croissance intra-utérin d’origine non vasculaire
associé a des anomalies des membres et du visage .

2. CASE REPORT

Il s’agit d’une patiente de 36ans ,primipare ,sans
antécédents pathologiques notables ,sans notion de
consanguinité ,adressée dans notre formation pour la prise en
charge d’une suspicion de retard de croissance intra-utérin sur
grossesse de 28 semaines d’aménorrhée calculée sur la base
d’une échographie de datation de ler trimestre et une date de
derniéres régles précises.

L’examen clinique trouve une patiente consciente stable
sur le plan hémodynamique et respiratoire avec une tension
artérielle correcte avec un labstix négatif

L’examen obstétrical :objective une hauteur utérine
diminuée par rapport a 1’age gestationnel avec perception des
bruits cardiaques feetaux ,chez une patiente en dehors du
travail

Sur le plan biologique :la patiente a bénéficiée d’un bilan
biologique de Preéclampsie revenant sans anomalies avec une
protéinurie de 24heures négative.

L’échographie obstétricale adjectivée : une grossesse
monofoetale évolutive présentant un retard de croissance
intra-utérin avec des biométries inferieurs au 3éme percentile
surtout au niveau des membres ,des os longs courbés ,une
microcephalie et une micrognathie .(figure 1)

o

Figure 1. objectivant présentant un retard de croissance
intra-utérin avec des biométries inferieurs au 3°™ percentile
avec un fémur court et incurvé

Les dopplers étaient sans particularité et le liquide
amniotique était de quantité normale.

Une échographie morphologique détaillée a été réalisée a
la recherche d’autres anomalies était sans particularité.

Le diagnostic du syndrome de Cornelia de lange a été
suspecté devant ces anomalies échographiques

Nous avons décidé de surveiller la patiente de fagon
rapprochée (la patiente a été perdue de vue ) jusqu’a
I’accouchement qui s’est déroulé sans incident ou la patiente
est rentrée spontanément en travail.

Le diagnostic du syndrome de Cornelia de Lange a été
confirmée en postnatal(figure 2)
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figure 2: montant une dysmorphie faciale associant un
philtrum hyperconvexe proéminent, une micrognathie et la
racine nasale déprimée, accompagnés de longs cils, de leévres
fines, d'oreilles décollées et d'hirsutisme du front

Figure 3: radiographie montrant deux fémurs courts et
courbés

3. DISCUSSIN

Le syndrome de Cornelia de Lange est un syndrome rare
qui touche entre 1/10 000 et 1/60 000 nouveau-nés
[5],autosomique dominant ;décrit pour la premiére fois par
Vrolik en 1849 et Brachmann en 1916, suivi par Cornelia de
Lange en 1933, d'ou le nom du syndrome [1-2].

En raison d'un large éventail de caractéristiques du SCDL,
son diagnostic est généralement posé apres la naissance, bien
qu'il puisse étre suspecté par un examen échographique au
cours des deuxieme et troisieme trimestres de la grossesse.

En effet, le diagnostic échographique anténatale du
Syndrome de Cornelia de Lange est encore peu performant et
extrémement rare avant la naissance.

Avagliano et al. [6] ont proposé qu'aprés une série de
scanners et d'examens détaillés, les foetus affectés par ce

Syndrome puissent étre diagnostiqués in utero, lorsqu'une ou
plusieurs caractéristiques, telles que le retard de croissance
intra-utérin , les anomalies des membres, les anomalies
faciales, la hernie diaphragmatique et les maladies
cardiaques, sont détectées et confirmées par des tests de
diagnostic moléculaire spécifiques, tels que la protéine
Nipped-B-like (NIPBL), le maintien de la structure des
chromosomes 1A (SMC1A), le maintien de la structure des
chromosomes 3 (SMC3), I'hnomologue humain du mutant 21
sensible aux rayonnements de Schizosaccharomyces pombe
(RAD21) et I'histone désacétylase 8 (HDACS) [8].

A ce jour, le taux sérique maternel de protéine placentaire
associée a la grossesse (PAPP-A), qui est une glycoprotéine
produite par le placenta, serait un prédicteur fiable de ce
syndrome au cours du premier et du deuxiéme trimestre de la
grossesse. 1l n'est pas considéré comme un marqueur
spécifique, mais un taux tres faible de PAPP-A peut
également appuyer ce diagnostic [6]. La PAPP-A n'a pas été
réalis¢ chez notre patiente, car elle n'est pas
systématiquement recommandé.

Bien que le retard de croissance intra-utérin soit presque
toujours détecté comme dans notre cas, il sagit d'une
caractéristique non spécifique ; par conséquent, d'autres
anomalies échographiques associés devraient étre détectés
pour une prédiction prénatale plus appropriée du syndrome
[8]. Les anomalies des membres, allant des petits doigts et
des mains a l'absence totale des membres supérieurs, sont
souvent détectées lors de I'échographie prénatale pour ce
syndrome [8]. Un examen échographique minutieux des
membres en relation avec le retard peut permettre de
détecter précocement la présence éventuelle du syndrome de
Cornelia de Lange.

Les bébés affectés présentent une dysmorphie faciale
associant un philtrum hyperconvexe proéminent, une
micrognathie et la racine nasale déprimée, en particulier
lorsqu'ils sont accompagnés de longs cils, de levres fines,
d'oreilles décollées et d'hirsutisme du front

Bien que ces signes puissent étre subtils, beaucoup
peuvent étre reconnus sur une échographie prénatale par des
personnes expérimentées dans la détection du syndrome de
Cornelia de Lange fcetal.

Une échographie tridimensionnelle et/ou
bidimensionnelle peut identifier ces caractéristiques [9, 10].

La détection prénatale associant un défaut des membres
et au retard de croissance intra-utérin peut améliorer de
maniére significative le diagnostic prénatal précoce du
Syndrome de Cornelia de Lange.

Dautres  malformations,  telles  qu'une  hernie
diaphragmatique, des maladies cardiaques congénitales et des
troubles anatomiques du cerveau, ont été signalées [6, 9], et
un examen échographique doit étre effectué pour établir un
pronostic.
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Dans notre cas, le retard de croissance intra-utérin
d’origine non vasculaire et 1'anomalie des membres ont été
identifiés, une microcephalie et une micrognathie mais pas
les autres caractéristiques faciales. Ainsi, le diagnostic
prénatal de SCDL a été suspecté surtout devant les
observations des bras qui étaient totalement caractéristiques
chez un petit feetus,

Comme le Syndrome de Cornelia de lange est une
maladie rare, il est important d'envisager sa possibilité dans le
cadre d'un diagnostic différentiel.

4. CONCLISION

Grace aux progrés et a l'amélioration de ’échographie
bidimensionnelle et/ou tridimensionnelle , [’analyse
morphologique du feetus est désormais possible et plus
avancée. Le syndrome de Cornelia de Lange doit étre
suspecté a I'échographie devant la dysmorphie faciale, les
anomalies des membres ou des extrémités et le retard de
croissance. Ces caracteristiques échographiques prénatales
peuvent non seulement aider les échographistes, les
obsteétriciens a réduire le diagnostic différentiel, mais aussi
augmenter la probabilité de poser le bon diagnostic de ce
syndrome genétique qui reste encore rare.
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