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e Critere du bien-étre foetal

e Conditions requises pour une bonne mobilite feetale
- "Environnement'' correct
- Intégrité des structures neurologiques
- Integrite des structures musculaires




Perception variable d’une femme a |I’autre

Donnees échographiques plus objectives
(Score de Manning)

=> La diminution de perception des mouvements
actifs foetaux représente un signal d’alarme devant
conduire a proposer un bilan étiologique




Diminution des MAF
Exces de liquide

Fente palatine

Préesentation du siege

Cordon ombilical court

Atteinte des membres ----> Arthrogrypose




“ Moderees Severes

Segmentaires et Séquence d’akinesie
distales (Pena-Shokeir)

Fonte musculaire Hydramnios
Arthrogrypose 4 membres

Dysmorphie
Hypoplasie pulmonaire




Trés sévéres et précoces |

Syndrome des Pterygium multiples
Arthrogrypose sévere

Anasarque

RCIU

Dysmorphie faciale
Hypoplasie pulmonaire
Deces précoce
Autosomique recessif




1 feetus / 3 a 5 000
Atteinte plus ou moins précoce et sévere

Evolutivite
Etiologies multiples
Bilan étiologique souvent difficile




Immobilité Foetale

|

Idiopathiques




Anomalie de la quantite du liquide amniotique
Maladies des brides amniotiques  guyr—=;

Pathologies uterines
Affections neuromusculaires
maternelles




Risque de myasthénie néonatale : 10 a 20%
Diminution des MAF > Arthrogrypose
Evolution le plus souvent favorable en quelques

semaines

Absence de corrélation entre le taux d’AC anti-
AchR et I’atteinte feetale

Prise en charge :

Anticholinestérasiques / Immunosuppresseurs /
Plasmaphérese / Immunoglobulines IV










Anomalies de la gyration Agenesie du corps
calleux + atteinte
corne anterieure =>
Syndrome Andermann

Atteinte de la fosse
postérieure

Atteintes médullaires







Syndrome Cerebro-Oculo-Facio-
Squelettique

Microcephalie

Microphtlamie

Cataracte

Rétraction etage moyen
Massif nasal proéminent
Contractures des articulations
Autosomique recessif




e Prevalence 1/10 000
- Hypotonie +++

- Dysmorphie faciale

- Dysfonctionnement hypothalamo-hypophysairs
- Obésité

- Retard psychomoteur










75% : deléetion 15911913 d’origine paternelle




20% : Disomies Uniparentales Maternelles

SNRPN hyper-
méthylé => INACTIF

SNRPN hyper-
méthylé => INACTI




Maladies Métaboliques

e Diminution des MAF
e Hépatosplénomégalie
e Anasargue

Maladie de Gaucher (forme neonatale
Mucolipidose type I
Pathologie de la O-Glycosylation




Anomalies Chromosomiques

Trisomie 13 Trisomie 18 Délétion 22q11




 Infection précoce avec atteinte
cerebrale sévere

e |_esions hypoxo-ischémiques
(Toxicomanie...)




Corps cellulaire du Nerf périph. Jonction Muscle
motoneurone périph. neuromusculaire




1 a5/1 000

Limitation en flexion des
membres superieurs

Flessum des hanches

Atrophie des mollets Membres su
: . 1/4

Pleds varus équins . J

Eléments faciaux |

Scoliose

SpOradique .




o Autosomiqgque dominante / Prevalence : 1/20 000

 Forme congeénitale :
- Diminution des mouvements foetaux
- Hydramnios
- Pleds bots
- Hypotonie / Diplégie faciale / RM (65%0)




 Mutations instables du gene DMPK (19p13.2)
caractérisées par une expansion de triplets
CTG




o Triplets CTG
-5a37CTG : Normal

- 37< - <50 : Prémutation
- > 50 : Mutation complete

- 50 a 80 : Atteinte modérée
- Formes néonatales > 800

* Relative corrélation phénotype / genotype




PCR TRIPLETS : Myotonie de STEINERT
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Contraction

- 6,4 % des cas
- Lignée germinale
male +++

PARENT

Identique

Expansion

- Expansion extréme
donnant des formes
congenitales : mere
uniquement

=> Examen Mere ++




* Dystrophies musculaires congenitales :

- Myopathie a Némaline

- Myopathie a Merosine

- Muscle-eye-brain disease
- Myopathie de Fukuyama
- Myopathie myotubulaire ...




» 1/250 000

e Deformations articulaires
 Ptosis

e Ophtalmoplegie

e Troubles bulbaires

e Hypotonie sévere

* Pronostic souvent sombre

o Affection autosomique récessive (rRaPsYN




o Autosomique recessive (héterozygote : 1/40)

e Dégenerescence des neurones moteurs de la
corne anterieure de la moelle

=> Paralysie progressive avec amyotrophie

 Gene SMN en 5¢g12.2-q13.3




 Seules les copies telomeriques sont fonctionnelles

- Homozygotes sains : 2T
- Hetérozygotes sains : 1T
- Malades : 0T




SMA : PCR Fluorescente

Téemoin : 2C (Rouge)
Patient : (bleu, témoin rouge) 2T (Bleu)

EE 228 Ti441 110sal 2 .

Gﬁﬁﬁfsaf [ 308 : T117-1_158sa/ vy
Teémoin : 1C (Rouge)
Patient : 2C OT 1T (Bleu)




10-15%

Surtout distale
Pronostic intellectuel bon le plus souvent
Conselil genetique difficile +++




o Approche diagnostique difficile
en I’absence  d’antécédents

familiaux.

MAIS quelques examens doivent
étre proposes :




Recherche d’une séroconversion a CMV
Caryotype + HIS

Recherche d’amyotrophie spinale, de myotonie de
Steinert (mere et enfant), de Prader-Willi (HIS et

moléeculaire)

Dosage des anticorps maternels anti-recepteurs
I’acetylecholine

IRM cérébrale +/- médullaire

+/- bilan métabolique / Scanner 3D / Etude moléculaire ciblee




Origine tres diverse

Reépercussion variable selon I’étiologie

Bilan difficile in utero en I’absence d’antecédents
Consultations pluridisciplinaires

Apport de la feetopathologie







» Etiologies des sequences d’akinésie feetale et de
I’nypotonie néonatale sont diverses et variées

 Importance d’etiqueter la symptomatologie
afin de donner un pronostic, d’adapter la prise
en charge et de permettre un conseil génétigue
pour les familles

e Collaboration étroite des pediatres, des
obstétriciens, des  échographistes, des
cytogeneticiens et des biologistes moleculaires
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Anomalies Foetales

- Pathologies musculaires I'ves
- Malformations cérébrales
- Dénervations centrales / périphérigues




