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1 INTRODUCTION

La séquence de Pierre Robin (SPR) est une pathologie néonatale fréquente qui touche en France 1
nouveau-né sur 8000 a 10000. Elle se définit par [I'association d’une glossoptose, d'un
micrognathisme et d’une fente vélopalatine. Cette séquence peut étre isolée ou s’associer a un
syndrome malformatif plus complet. La prise en charge des nouveau-nés atteints n’est pas
consensuelle et dépend des habitudes des services hospitaliers. La mise en place de centres de

référence et de compétences a permis d’homogénéiser les pratiques en France.

Un des principaux retentissements de la SPR est |'atteinte de la fonction respiratoire, par obstruction
des voies aériennes supérieures (VAS), qui est précoce, parfois sévere. Son évaluation est donc un
élément fondamental de la prise en charge. La symptomatologie clinique peut étre pauvre dans les
troubles respiratoires obstructifs du sommeil de l'enfant. La réalisation d’un enregistrement
polygraphique ventilatoire a la recherche d’'un syndrome d’apnées obstructives du sommeil (SAQS)

ou d’une hypoventilation alvéolaire nocturne est donc recommandée.

Depuis 2006, le CHU de Rouen, centre de compétence régional des SPR, a mis en place une
évaluation systématique par polygraphie ventilatoire nocturne de toutes les SPR en période
néonatale. L'objectif de ce travail était donc d’analyser les résultats des polygraphies réalisées depuis
I'instauration systématique de cet examen et de proposer un protocole de prise en charge des

troubles respiratoires des SPR en fonction de ces résultats.



2 GENERALITES

2.1 HISTORIQUE

En 1891, Maxime Ménard et Odilon Marc Lannelongue décrivent différentes affections congénitales

de la face chez des nouveau-nés dont la SPR.

Pierre Robin (1857-1950), stomatologiste francais, décrit et publie en 1923 une nouvelle cause de
détresse vitale néonatale due a une chute de la base de la langue ou « glossoptose » et d'une

rétromandibulie obstruant le nasopharynx (1).

Dans les années 50, la triade malformative associant une fente vélopalatine postérieure, un

rétrognathisme et une glossoptose est décrite et nommée Pierre Robin.

A partir de cette période, les publications se multiplient afin de mieux définir cette triade et ses

répercussions cliniques.



2.2 EMBRYOLOGIE

Au début de la quatrieme semaine, I'extrémité céphalique de I'embryon est arrondie.
Progressivement des bourgeons faciaux s’organisent, constitués de tissu mésenchymateux (au sein
duquel se développent les structures cartilagineuses, musculaires et osseuses) et d’un revétement

épiblastique.

Vers la 7°™ semaine de vie embryonnaire, le palais primaire (partie antérieure et osseuse du palais)

se forme par fusion sur la ligne médiane des bourgeons nasaux et makxillaires.

Une anomalie de formation ou de soudure des bourgeons sera a I'origine de malformations.

3 semaines 7 semaines 10 semaines Face constituée
Bourgeon frontal
Bourgeon nasal externe

Bourgeon nasal interne

Bourgeons maxillaires |

Bourgeon mandibulaire

Figure 1 Les bourgeons faciaux et leur développement
(Chirurgie maxillo-faciale et stomatologie pour le 2éme cycle des études médicales, 2006 Elsevier)



Entre la 7°™ et la 10°™ semaine de vie embryonnaire, la langue (initialement en position verticale)
s’horizontalise, en méme temps que se développent une lame médiane (= la cloison nasale) et deux
lames latérales (= les processus palatins). Aprées I'abaissement de la langue, ces lames fusionnent
pour donner le palais secondaire. Ainsi, les fentes faciales résultent d’'un défaut d’accolement avec

ou sans hypoplasie d’'un ou plusieurs bourgeons faciaux.

78 semaine

87 semaine

10%™¢ semaine

Figure 2 Le cloisonnement de la bouche primitive
(Chirurgie maxillo-faciale et stomatologie pour le 2éme cycle des études médicales, 2006 Elsevier)



La SPR se définit par un ensemble d’anomalies embryologiques associant :

- Une hypo mobilité oro-faciale anténatale entrainant un défaut de développement de la

mandibule

- Une hypotonie de la base de la langue entrainant une verticalisation de la langue puis un

défaut de fermeture du palais

Les troubles de la neurogénése de survenue précoce peuvent expliquer les anomalies

embryologiques et le dysfonctionnement du tronc cérébral.



2.3 EPIDEMIOLOGIE

2.3.1 PREVALENCE

La prévalence de la SPR a la naissance est estimée a un nouveau-né sur 8 000 a 10000 (2) avec un sex
ratio de 1. La SPR touche toutes les populations dans le monde (3). Elle peut étre totalement isolée
ou associée a d’autres anomalies malformatives. Lorsque ces anomalies rentrent dans le cadre d’un
syndrome polymalformatif identifié, on parlera donc de SPR syndromique. Lorsque ces anomalies ne

peuvent pas étre rattachées a un syndrome connu on parlera de SPR associée.

2.3.2 MORTALITE

Grace a une meilleure connaissance physiopathologique basée sur I'embryologie et la physiologie
foetale, la prise en charge de ces enfants a la fois précoce et ciblée a nettement amélioré le pronostic
vital. En effet, le taux de mortalité en France a nettement diminué : dans I'étude de Caouette-
Laberge (4) reprenant toutes les SPR de 1964 a 1991, le taux de mortalité était de 13.6% alors qu’en
2001 I'étude de Holder-Espinasse retrouvait un taux de mortalité a 3% (5). En revanche, le taux de
mortalité dans le monde varie d’un pays a I'autre, Co6té retrouvant un taux variant de 3% a 21% (6) et
une étude treés récente de 2014 aux Etats-Unis retrouvant une mortalité a 16.6% (7). Un facteur
pronostic essentiel est le caractere isolé ou non de la SPR: aucun déces n’était retrouvé dans les
formes isolées. Pour les SPR associées ou syndromiques, le pronostic dépend du syndrome sous-
jacent et/ou des autres organes atteints (incidence augmentée en cas d’anomalie cardiaque ou du
systeme nerveux centrale) (7). D’autres facteurs de risque comme la prématurité peuvent augmenter

le taux de mortalité.



2.3.3 DIAGNOSTIC ANTENATAL

Le diagnostic est rarement suspecté avant la naissance. Abadie, en 2001, sur une série de 117 cas,
retrouvait un taux de diagnostic anténatal de 7% (8). L'anomalie la plus accessible a I'échographie est
le rétrognasthisme qui ne se voit que sur un profil vrai de la face du feetus et peut étre mesuré par
I'angle fronto-naso-mentonnier (9) . La glossoptose se traduit par une verticalisation de la langue. Or

la langue n'est pas toujours spécifiquement regardée et sa verticalisation peut étre modérée.

Les signes indirects pouvant faire suspecter le diagnostic sont un hydramnios et un estomac de petite
taille témoignant d’une tendance par le foetus a ne pas avaler suffisamment de liquide amniotique et
donc d’un probléeme de déglutition. Ces signes ne sont cependant pas spécifiques de la SPR et
peuvent se rencontrer dans d’autres pathologies. L'analyse du débit de déglutition foetale pourrait
étre un élément important, mais a 22 semaines d’aménorrhée le débit de déglutition est encore
faible, et son évaluation plus tardive est rendue difficile par la position du feetus qui cache le plus

souvent son visage.

Une suspicion de SPR en anténatal doit conduire a la recherche d’autres malformations faciales,
cardiaques, squelettiques ou cérébrales. Il peut étre proposé une analyse de caryotype feetal. Les
anomalies chromosomiques et poly malformatives non étiquetées, qui sont souvent de moins bon
pronostic, peuvent aboutir a une interruption de grossesse. En revanche une SPR isolée, qui est

d’évolution favorable, ne peut donner lieu a une discussion éthique.



2.4 CLINIQUE

2.4.1 DEFINITION

La séquence de Pierre Robin (SPR) est une anomalie congénitale. De nombreux cliniciens s'accordent
a la définir par une triade associant trois anomalies bucco-faciales (10) (11) (12): un micrognathisme,
une glossoptose et une fente vélo-palatine postérieure. Certains auteurs n'incluent pas la fente dans
la triade et préferent parler d'obstruction des VAS. Le centre de référence francais retient la triade

initiale pour garantir une fiabilité inter observationnelle.

- Le micrognathisme est rapporté dans 92% des cas. Il est défini par une mandibule de taille

plus petite. Lorsqu’il existe un recul par rapport a la machoire supérieure, on parle de
rétrognathisme. Il est le premier signe constaté a la naissance et oriente vers la recherche
des autres symptémes. Cette anomalie régresse spontanément avec I'age : entre 3 et 18

mois, la machoire inférieure rattrape son retard de croissance.

- La glossoptose est rapportée dans 70 a 80% des cas. Elle est définie par une position
anormale de la langue, qui va se retrouver a la verticale et a I'arriere de la cavité buccale,
obstruant les VAS dans la région de I'oropharynx. La taille de la langue est normale, mais
occupe proportionnellement plus de place dans la cavité buccale en raison de
I'hypomandibulie. La glossoptose est favorisée par le décubitus dorsal et I'extension de la
téte. En quelques mois apres la naissance, la langue reprend une place et un tonus normaux.
Cliniguement, on observe une visualisation anormale des glandes sublinguales lors de

I’ouverture buccale.



- Lafente vélo-palatine postérieure est due a I'absence de fermeture de I'arriere du palais. Elle

a généralement une forme de « U inversé » et peut concerner le palais dur et/ou le voile du

palais. Elle est de taille variable.

Figure 3 Rétrognasthisme, correction avec la croissance sans intervention chirurgicale

Visualisation anormale des
glandes sublinguales

Figure 4 Glossoptose



Figure 5 Fente vélo palatine

2.4.2 TROUBLES FONCTIONNELS

Les conséquences cliniques de la triade (micrognathisme + glossoptose + fente vélo-palatine
postérieure) sont des troubles de la fonction respiratoire et de succion-déglutition. Ces troubles font
toute la gravité de la SPR, il convient de les rechercher et de les évaluer précocement afin de

proposer une prise en charge adaptée.

2.4.2.1 Troubles Respiratoires

2.4.2.1.1 Manifestations cliniques

La SPR est caractérisée par une obstruction des VAS. L'obstruction est secondaire au micrognathisme
et a la glossoptose. Une atteinte laryngée est également possible par: laryngomalacie (parfois
associée a une trachéomalacie), paralysie des cordes vocales, palmures glottiques ou sténoses sous-
glottiques. De degré variable (avec ou sans hypoxémie), la géne respiratoire peut étre positionnelle
(majorée en décubitus dorsal) ou permanente. Elle peut s’observer lors de la prise des biberons, ou
exclusivement la nuit et lors des siestes. Elle peut étre présente des les premiéres heures de vie ou se
révéler a distance de la naissance, parfois pendant le deuxieme mois de vie (13). Les symptomes

cliniques, évoquant une obstruction sévere des VAS, sont le ronflement, la dyspnée, le stridor, les
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signes de lutte respiratoire ou les pauses respiratoires notées par les parents (évocateurs d’apnées).
Le ronflement est inconstant chez les enfants présentant une SPR. Selon I'étude d’Anderson (14),
54% des enfants présentant une obstruction sévere ronflaient et 45% des enfants atteints de SAOS
ne ronflaient pas. On observe généralement une amélioration des troubles respiratoires a partir de

I’age de 3-4 mois et une résolution compléte vers I’age de 1 an.
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2.4.2.1.2 Evaluation de I'obstruction

L'existence de différents niveaux d’obstruction rend indispensable une évaluation anatomique des
VAS. Le site d’obstruction des VAS sera visualisé lors d’une nasofibroscopie ORL.
L’évaluation de la gravité des troubles respiratoires et le retentissement des apnées nécessitent des
données objectives. Plusieurs paramétres sont disponibles :

- Lindex d’apnées-hypopnées (IAH)

- La saturation en oxygene (Sp02)

- La mesure du CO2 sanguin (PCO2)

- Lamesure de I'index de désaturation (ODI)

Le temps passé avec une Sp02 < 90%

Les examens a disposition pour obtenir ces parameétres sont :

L’enregistrement de saturation nocturne : facilement réalisable, il fournira la SpO2 moyenne,

la Sp0O2 minimale, I'ODI et le temps passé avec une Sp02 < 90%.

- La gazométrie artérielle ou veineuse permettant la mesure de la PCO2 a un instant précis.

- La capnographie transcutanée (PtcCO2) permettant de recueillir les variations nocturnes de
la capnie ainsi que le temps passé avec une PtcCO2 > 50mmHg.

- La polysomnographie (PSG), examen de référence, évalue la sévérité de I'obstruction en

fournissant I'lAH. La polygraphie ventilatoire nocturne (PV) est un examen simplifié (sans

enregistrement EEG) permettant également la mesure de I'lAH.
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Ces données biologiques définissent :

- Une hypoventilation alvéolaire : PtCO2 > 50mmHg pendant > 10min consécutives ou > 10%

du temps d’enregistrement (15).

- Une hypoxémie nocturne : temps passé avec une Sp0O2 < 90% pendant au moins 2% de la

nuit. L’ODI est considéré comme normal s’il est < 1.4/h (16). La SpO2 moyenne, chez I'enfant
sain, est > 92% (18).

- UnSAOS:IAH > 1.5/h (17)

2.4.2.2 Trouble de I'Oralité

Les difficultés alimentaires sont secondaires a I'obstruction des VAS ainsi qu’a la fente vélo-palatine
qui diminue la pression négative intra-buccale nécessaire a I’extraction du lait du biberon ou du sein.
La mauvaise croissance pondérale peut résulter de l'insuffisance d’apports caloriques liée aux
troubles de la succion/déglutition ou d’'une dépense énergétique trop importante liée au travail
respiratoire. Ces difficultés imposent parfois la mise en place d’une sonde nasogastrique voir d’'une
gastrostomie. Selon les études, le recours a ces thérapeutiques est nécessaire dans 50 a 70% des cas
(11)(19)(20). Les difficultés alimentaires sont plus fréquentes dans les SPR associées ou
syndromiques (par atteinte du systéme nerveux central et malformation cardiaque) que dans les SPR
isolées.

Par ailleurs, la plupart des enfants porteurs d’'une SPR présentent un reflux gastrocesophagien (RGO)
par dyskinésie cesophagienne. Le RGO participe a la majoration de I'obstruction des VAS par
mécanisme inflammatoire.

Des troubles de la motricité pharyngo-cesophagienne ont également été décrits (21), liés a une
dysfonction de la commande motrice de la langue, des muscles pharyngés et de I'cesophage,

participant ainsi aux difficultés alimentaires.
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2.5 STADES DE SEVERITE

Une premiére classification des SPR basée sur les symptomes cliniques et leur retentissement a été
proposée par Couly en 1988 (22) puis revue en 1994 par Caouette-Laberge (4) et actualisée en 2008
par Cole (23). Cette classification clinique ne prend pas en compte I'importance de la malformation
faciale mais s’intéresse au retentissement sur le plan respiratoire et alimentaire. De ce fait elle est
souvent établie a postériori. Plus récemment, Co6té en 2015 (6) propose une nouvelle classification
intégrant la recherche objective d’'une obstruction des VAS et séparant les difficultés respiratoires et

alimentaires. Selon Couly, 3 stades de sévérité sont identifiés (3).

2.5.1 STADE | : 25% des cas de SPR

Le stade | ne comporte pas de critéres de gravité, il ne présente que les anomalies morphologiques
décrites. La ventilation est normale (un stridor peut étre noté sans retentissement sur I’hématose). |l
n’existe pas de malaise, le reflux gastro-cesophagien et I’hypertonie vagale sont inconstants et
discrets. Par ailleurs, la prise alimentaire est normale et la croissance staturo-pondérale est
satisfaisante. Ce stade nécessite une surveillance médicale réguliere et une prise en charge

chirurgicale de la fente a distance. Il est de bon pronostic.

2.5.2 STADE Il : 60%

Dans le stade Il, les anomalies morphologiques sont associées a une obstruction respiratoire
modérée, des troubles de la succion-déglutition, un reflux gastro-cesophagien et une hypertonie
vagale. L'état respiratoire est précaire, avec une aggravation possible en cas d’encombrement ou
d’infection respiratoire. Une surveillance médicale rapprochée est donc nécessaire. Lorsque le
décubitus ventral est insuffisant pour lutter contre I'obstruction des VAS, il est parfois nécessaire de

majorer la prise en charge respiratoire de maniere transitoire (oxygénothérapie, sonde
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nasopharyngée, PPC). L'alimentation au biberon est possible mais des compléments par sonde
nasogastrique sont nécessaires afin d’obtenir une croissance staturo-pondérale satisfaisante. Le RGO
est constant, un traitement anti-reflux est nécessaire. Apres la chirurgie de la fente, les enfants

doivent étre capables de s’alimenter correctement a la cuillere.

2.5.3STADE Il : 15%

Le stade Il est marqué par une insuffisance respiratoire qui peut étre majeure dés la naissance ou
étre modérée durant les premieres semaines de vie puis se majorer ensuite.

Le tableau respiratoire est marqué par des apnées obstructives et/ou centrales se traduisant
cliniguement par des signes de lutte et des épisodes de cyanose. La prise en charge doit se faire en
unité de réanimation médico-chirurgicale avec recours fréquent a un support ventilatoire (VNI,
trachéotomie). Les troubles de I'oralité sont systématiques et sévéeres, nécessitant une alimentation
entérale exclusive par sonde nasogastrique voire méme une gastrostomie. L’hospitalisation est
prolongée et peut durer plusieurs mois.

Tableau 1 Classification des stades selon Couly de 1988 (22)
Stade | Stade Il Stade Il

Ventilation Normale Etat respiratoire précaire Nombreuses pauses
obstructives et centrales

Hématose Normale Retentissement modeste Hypoxémie et hypercapnie
- surveillance - oxygénothérapie a la permanente
demande - support ventilatoire
permanent
Succion Normale Perturbée Défaillance complete
Déglutition Alimentation Alimentation orale et par sonde  Gavage exclusif
normale naso-gastrique
Hypertonie + ++ +++
vagale
RGO + ++ +++
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Grade

Tableau 2 Classification proposée par Coté (6)

Etat Clinique

Classification respiratoire

Intervention

0 Asymptomatique en DD 0
1 Obstruction en DD Positionnement : DV ou DL
2 Obstruction en DD et DV Sonde naso-pharyngée ou CPAP
3 Persistance d’une obstruction malgré des mesures Intervention chirurgicale ou
conservatrices ou nécessité d’une intubation endo- trachéotomie
trachéale
4 Multiples niveaux d’obstruction ou SPR Trachéotomie

associée/syndromique avec échec connu de la
distraction mandibulaire

Classification sur I’alimentation

0 Bonne prise alimentaire, bonne prise de poids Nulle ou tétine spéciale
1 Difficultés modérées d’alimentation avec prise Alimentation orale avec
prolongée des biberons enrichissement et complément par
gavage
2 Défaillance compléte de la prise alimentaire ou Gavage exclusif (soit par sonde

mauvaise prise de poids malgré les mesures
précédentes

nasogastrique soit par gastrostomie)

Le gold standard pour objectiver le niveau d’obstruction des voies aériennes est la polysomnographie.
Lorsque la polysomnographie n’est pas disponible, C6té propose au minimum de réaliser un
enregistrement de saturation nocturne couplé a un enregistrement de PCO2.
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2.6 SPR ASSOCIEES OU SYNDROMIQUES

La méta-analyse d’lzumi de 2012 (24), regroupant 20 études de 1975 a 2010, retrouvait 51% de
formes isolées et 49% de formes non-isolées. Ces formes non-isolées se partagent entre les formes
syndromiques ou les malformations associées peuvent étre rattachées a un syndrome connu et des

formes associées ou I’'ensemble des malformations ne peut étre étiqueté.

2.6.1 FORMES SYNDROMIQUES

Nous présentons la liste des syndromes les plus fréquemment retrouvés d’aprés la revue de la

littérature d’lzumi (24), cette liste étant non exhaustive.

2.6.1.1 Le syndrome de Stickler (25) : 14%

Le syndrome de Stickler est un syndrome héréditaire causé par plusieurs mutations dans certains
génes codant pour le collagene, il s’agit donc d’une collagénopathie. La transmission est
autosomique dominante, génétiquement hétérogene et l'incidence a la naissance est estimée autour
de 1/7500. Il associe des anomalies oculaires, auditives, orofaciales et osseuses. Ce diagnostic est a
évoquer devant une SPR associant des anomalies visuelles (myopie sévere, cataracte juvénile,
strabisme, dégénérescence vitréo-rétinienne ou chorio-rétinienne, décollement de rétine, uvéite
chronique) et osseuses (platyspondylie, atteintes des épiphyses souvent volumineuses, arthrose
précoce succédant a une hyperlaxité). Le syndrome de Stickler de type 1 est d(i a des mutations du
géne COL2A, le syndrome de type 2 a des mutations du géne COL11A1 et le syndrome de type 3 (sans
atteinte oculaire) a des mutations du gene COL11A2. Le diagnostic est évoqué sur la clinique et la

confirmation se fera par analyse moléculaire. Le pronostic dépend de la sévérité des signes présents.
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2.6.1.2 La micro délétion 22q11 (26)(27) : 3%

La micro délétion 22911, le syndrome de Di George ou le syndrome vélo-cardio-facial sont autant
d’appellations différentes pour désigner la méme pathologie syndromique. La transmission s’effectue
sur un mode dominant mais dans environ 90% des cas la délétion apparait de novo.

La prévalence est estimée entre 1/2000 et 1/4000 naissances. Ce syndrome est caractérisé par des
malformations cardiaques et palatines, une dysmorphie faciale, un retard du développement et une
immunodéficience. Son expression clinique varie énormément d’un individu a I'autre, rendant le
diagnostic difficile et parfois tardif. Les malformations cardiaques congénitales incluent des
malformations conotroncales (tronc artériel commun, tétralogie de Fallot, communication
interventriculaire). Plus de 75% des patients présentent des malformations palatines (fente palatine
ou labio-palatine, insuffisance vélopharyngienne). La dysmorphie faciale peut associer: ptosis,
hypertélorisme, épicanthus, base nasale proéminente, hypoplasie malaire. Le diagnostic est porté en
période néonatale devant une hypocalcémie (par hypoplasie ou aplasie parathyroidienne), une
cardiopathie congénitale et une dysmorphie faciale caractéristique. Le pronostic est variable et

dépend de la sévérité.

2.6.1.3 Syndrome d’alcoolisation feetale : 2%

Le syndrome d’alcoolisation foetale apparait chez les enfants nés de méres alcooliques qui continuent
a boire pendant la grossesse. Les anomalies présentes sont :
- un retard de croissance intra-utérin ne se corrigeant pas
- une dysmorphie caractéristique avec des fentes oculaires étroites, une racine du nez
effondrée et une extrémité recourbée, une éversion des narines, une hypoplasie de I'étage
moyen, un philtrum allongé, convexe en verre de montre, une levre supérieure fine, étroite
et un micrognathisme.

- un déficit intellectuel
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- une microcéphalie
- des troubles du comportement : hyperactivité, difficultés d’attention et d’apprentissage
Selon les modes de consommation de la mere, les lésions dues a I'alcool auront des formes et

sévérités différentes chez I'enfant.

2.6.1.4 Syndrome de Treacher Collins (28) : 1.4%

Le syndrome de Treacher Collins ou syndrome de Franceschetti-Klein ou dysostose mandibulo-faciale
sans anomalies des extrémités se transmet sur le mode autosomique dominant avec une pénétrance
de 90% et une expressivité variable. L'incidence annuelle a la naissance est estimée a 1/50000. Ce
syndrome est défini par une dysplasie oto-mandibulaire bilatérale et symétrique sans anomalies des
extrémités, associée a diverses anomalies de la téte et du cou. Ces anomalies peuvent étre : des
anomalies complexes de l'articulation temporo-mandibulaire, une obliquité anti-mongoloide des
fentes palpébrales (89%), un colobome des paupiéres inférieures (69%) avec absence de cils du tiers
externe de la paupiére inférieure, une fente vélo-palatine (28%), des anomalies de Il'oreille externe
(anotie ou microtie), une atrésie des conduits auditifs externes et des anomalies de la chaine des
osselets (60%) entrainant une surdité de transmission. L'intelligence est généralement normale. Des
difficultés respiratoires et de nutrition peuvent étre présentes du fait de I'étroitesse des voies
respiratoires supérieures et de la limitation de I'ouverture buccale. Le pronostic pour les formes

modérées de la maladie est favorable avec un traitement adapté.

2.6.1.5 Syndrome de Van der Woude (29) : 0.7%

Ce syndrome est le plus fréquent des syndromes avec fente orofaciale : sa prévalence est d'environ 1
cas pour 60000. Il se transmet sur le mode autosomique dominant, avec une forte pénétrance (80 a
97 %). A ces fentes sont associées des fistules de la leévre inférieure et parfois des hypodonties. Des

études récentes ont mis en évidence des mutations du géne de I'IRF6.
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2.6.1.6 Syndrome de Goldenhar (30) : 0.6%

Le syndrome de Goldenhar, ou dysplasie oculo-auriculo-vertébrale, est caractérisé par une
hypoplasie faciale asymétrique. Elle est généralement unilatérale mais peut étre bilatérale avec une
expression plus sévere d’'un coté. A cette atteinte sont associées des anomalies oculaires, une
microtie, des sinus pré-auriculaires et des malformations vertébrales. Moins fréquemment
retrouvées mais pouvant étre associées, des anomalies cardiaques, rénales, des membres et du
systeme nerveux central. Un retard mental n’est présent que dans 10% des cas. La plupart des cas
sont sporadiques. Dans les cas familiaux retrouvés, des transmissions autosomiques dominantes et

récessives ont été observées.

2.6.1.7 Syndrome de Moebius : 0.5%

Le syndrome de Moebius ou diplégie faciale congénitale est défini par une paralysie faciale bilatérale
associée a une paralysie bilatérale de I'abduction du regard. Il est dii a une agénésie des noyaux du
nerf facial VIl dans 100% des cas et du nerf abducens VI dans 75% des cas. Il s’agit de cas sporadiques
mais dans de rares cas, une hérédité a été observée, notamment sur un mode autosomique
dominant. Les nouveau-nés sont amimiques (absence de sourire et d’expression du visage), ne
présentent pas de clignements ni de mouvements latéraux des yeux et il existe des difficultés de
succion et des troubles de la déglutition. D’autres anomalies peuvent étre associées comme une
déformation de la langue, de la machoire ou encore des malformations des membres avec un pied
bot, des doigts manquants ou palmés et une anomalie de Poland. Un déficit intellectuel léger se

manifeste dans 10% des cas. La maladie n’est pas évolutive et la prise en charge est symptomatique.
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2.6.1.8 Syndrome de Nager : 0.5%

Le syndrome de Nager ou acrodysostose pré-axiale se caractérise par deux groupes d'anomalies
impliquant respectivement les membres et la région craniofaciale. La prévalence est inconnue. Les
premieres anomalies affectent en majorité les membres supérieurs (dont le signe le plus
caractéristique est I’hypoplasie ou I'absence de pouce) et les secondes anomalies forment le groupe
des dystoses mandibulofaciales, comprenant des fentes palpébrales antimongoloides, un ptosis de la
paupiére supérieure, un colobome et un défaut de cils de la paupiére inférieure, une hypoplasie
malaire et zygomatique, une hypoplasie maxillaire avec une fente palatine secondaire. La vue et

I'intelligence sont normales avec un pronostic favorable.

2.6.2 FORMES ASSOCIEES

Elles concernent principalement le coeur, le systéme nerveux central, les yeux et le squelette. Leur
forme et leur sévérité font tout I'enjeu du pronostic vital ainsi que de I'évolution, c’est pourquoi il

convient de réaliser des examens complémentaires dans le bilan d’'une SPR.
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2.7 PRISE EN CHARGE RESPIRATOIRE

Comme vu précédemment, I'obstruction des VAS est une des caractéristiques principales de la SPR.
Nous présentons les différentes approches thérapeutiques possibles, en sachant qu’il n’existe pas de

prise en charge consensuelle.

2.7.1 CONSERVATRICE

Différentes techniques non-invasives sont disponibles pour lutter contre I'obstruction des VAS. En
2015, Coté reprend 14 publications mondiales sur les attitudes thérapeutiques de la SPR et retrouve
une efficacité de 68% pour les prises en charge non-invasives toutes confondues (6). Nous

présentons ci-dessous les différentes options possibles.

2.7.1.1 Le Décubitus Ventral

La manceuvre la plus simple et de premiére intention est le couchage sur le ventre en proclive. Cette
position permet a la mandibule et a la langue de basculer vers I'avant, libérant au moins
partiellement I'oropharynx. Cette position nécessite une surveillance permanente, par scope cardio-
respiratoire, qui devra étre poursuivie au domicile si nécessaire. Le succes du traitement positionnel
varie de 50 a 70% selon les études et selon le caractére isolé ou syndromique. L’efficacité est
meilleure dans les cas non-isolés (11)(19)(24). Il n'y a pas de recommandation publiée sur la durée de
couchage en ventral nécessaire ni sur les conditions dans lesquelles le décubitus dorsal peut étre

autorisé.

2.7.1.2 La Sonde Nasopharyngée

L'utilisation d’'une sonde nasopharyngée, pour lever I'obstruction des VAS, a été décrite en 1982 par

Heaf (31). Elle consiste a insérer un tube d’intubation endo-trachéale souple par une narine et le
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descendre jusqu’au niveau de I'espace rétro-basilingual (juste au-dessus de I’épiglotte) (32). La
largeur du tube utilisé dépend du poids de I’enfant. Aprés avoir éduqué les parents aux changements
de sonde, un retour a domicile est envisageable. Selon I'étude d’Abel (33), qui incluait 104 enfants
avec une SPR, 60.5% ont eu une évolution favorable avec la mise en place d’une sonde
nasopharyngée. L'obstruction sous sonde nasopharyngée a été évaluée par polysomnographie : 8%
des patients ne présentaient plus d’obstruction, 62% une obstruction légere, 30% une obstruction
modérée et aucune sévére sur la premiere polysomnographie (juste apres la mise en place de la
sonde). Le changement de sonde s’effectuait de maniére réguliére toutes les 4 a 6 semaines par les
parents. La durée moyenne d’utilisation a été de 8 mois. Des résultats similaires ont été observés

dans d’autres études (34).

2.7.1.3 La Plaque Palatine

Certaines équipes médicales tentent I'utilisation d’une plaque palatine : ce dispositif, en s’emboitant
sur le palais de I'enfant, appuie sur la partie postérieure de la langue et la bascule en avant, libérant
ainsi les VAS. En 2009, Biitow a montré un recours moins important a la chirurgie grace a I'utilisation
en premiére intention de cette plaque (35). Mais son recours ne fait pas 'unanimité du fait d’'une

tolérance variable.

2.7.1.4 La Ventilation Non-invasive

La VNI regroupe I'ensemble des techniques d’assistance respiratoire n’ayant pas accés aux voies
aériennes inférieures par une sonde d’intubation endo-trachéale ou une trachéotomie. La PPC
(pression positive continue) est un mode de VNI : le ventilateur administre une pression positive dans
les VA et permet de maintenir une ouverture constante des VAS. L'interface entre le ventilateur et le

patient peut étre un masque nasal, naso-buccal ou des canules nasales.

L'efficacité de la PPC dans la prise en charge des obstructions séveres a été démontrée (15). Elle

permet une diminution du travail respiratoire et une amélioration des échanges gazeux. Elle
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constitue donc une alternative séduisante a la trachéotomie qui était jusque-la le traitement de
référence dans la prise en charge de l'obstruction sévere des VAS des SPR. Aprés un temps
d’adaptation assez court (en moyenne 1 a 2 semaines) et une éducation des parents pendant
I’hospitalisation, elle permet un retour plus rapide au domicile. Son utilisation est le plus souvent de
courte durée. Dans I’étude de Leboulanger (15), la durée moyenne d’utilisation a été de 16,7 +/- 12,2

mois.

L'utilisation de la VNI chez le nourrisson était initialement limitée par le probléme du choix de
I'interface. Les industriels ont, ces dernieres années, développé des masques parfaitement adaptés
au jeune enfant. Le recours au masque moulé sur mesure n'est donc plus indispensable. Le risque de
déformation faciale lié a I'application d’un masque sur le massif facial ne doit pas étre un frein a
I'utilisation de cette technique puisque son utilisation est le plus souvent transitoire. La croissance

permet une correction ultérieure de I'aplatissement engendré.

Figure 6 Nourrisson de 3 mois SPR, avec masque moulé sur mesure de VNI
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2.7.2 CHIRURGICALE

2.7.2.1 La Labioglossopexie

Le principe est la fixation de la face inférieure de la langue sur la partie interne de la lévre inférieure,
permettant un avancement lingual et donc une diminution de I'obstruction des VAS. La pexie est
ensuite retirée soit au moment de la chirurgie de la fente palatine soit dans les semaines qui suivent.
Les complications de cette technique sont le lachage et I'abcédation mentonniére. Tres peu d’'études
ont évalué de maniere objective I'efficacité de cette technique sur I'obstruction des VAS. Dans une
étude de 2002, I'efficacité de la labioglossopexie chez 8 enfants présentant un micrognathisme a été
évaluée (36) : seul 1 enfant sur 8 a eu une normalisation compléte de son IAH, ce qui rend discutable

I’efficacité de cette méthode dans le traitement du SAOS.

2.7.2.2 L'Ostéodistraction Mandibulaire

Cette technique consiste en un avancement de la mandibule par un appareil de distraction posé
apres ostéotomie de la branche montante de la mandibule. Les fixateurs peuvent étre internes
(résorbables ou non) ou externes. L'avancement se fait par palier de 1 mm, 2 fois par semaine
pendant 4 a 5 semaines. Les complications sont fréquentes : infection, dysfonction du distracteur
avec a long terme un risque de béances, de troubles dentaires et de parésies mentonnieres. Cette
technique, utilisée plus fréqguemment chez les grands enfants présentant une hypoplasie persistante,

est tres peu utilisée en France dans la SPR.
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2.7.2.3 La Trachéotomie

La trachéotomie est depuis de nombreuses années la technique de référence de la prise en charge
des obstructions séveres dans la SPR. Son efficacité ventilatoire est compléte puisqu’elle court-
circuite I'obstacle des VAS mais sa morbi-mortalité n’est pas négligeable. Selon les études, le recours
a la trachéotomie dans la SPR varie de 2 a 25% (37)(15)(35)(24). Elle peut étre a l'origine de

complications telles que des surinfections pulmonaires ou des décanulations accidentelles.
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2.8 PROTOCOLE DE PRISE EN CHARGE DE LA SPR A ROUEN SUR
LA PERIODE ETUDIEE

Nous décrivons I'organisation actuelle de la prise en charge des SPR au CHU de Rouen.

Lorsqu’un diagnostic anténatal est suspecté, une consultation avec un pédiatre et un chirurgien est
réalisée avant 'accouchement. A la naissance, le nouveau-né bénéficie d'un bilan en hospitalisation

dans le service de Médecine Néonatale.

2.8.1 EXPLORATION RESPIRATOIRE

Une radiographie du thorax doit étre effectuée de maniére systématique a la naissance. Un
enregistrement de SpO2 doit étre réalisé a J1 (examen de référence) et a J15 avec une polygraphie
systématique vers J15 (décubitus dorsal puis décubitus ventral en fonction de la tolérance

respiratoire).
A la suite de ces examens, trois situations peuvent se présenter :

a) Absence de trouble : mise en décubitus dorsal avec réévaluation

b) Troubles modérés : décubitus ventral +/- oxygéne et retour a domicile avec un scope cardio-
respiratoire

c) Troubles séveres (définis par une PCO2 > 55mmHg et/ou un temps passé avec une Sp0O2 <
90% supérieur a 10%) : soit d’emblée intubation nasopharyngée ou trachéale soit essai de
CPAP. En fonction de I’évolution peuvent étre envisagées une ventilation non-invasive a

domicile ou une trachéotomie.
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2.8.2 PRISE EN CHARGE DIGESTIVE

Si I’état clinique le permet, tous les enfants présentant une SPR ont un essai d’alimentation par un
lait épaissi avec une tétine spécifique Pierre Robin. En fonction de I'évolution et des difficultés

observées, plusieurs situations sont possibles.

2.8.2.1 Troubles de la Succion-Déglutition

a) Mineurs : poursuite de I'alimentation au biberon avec des conseils de stimulation de I'oralité
b) Modérés : poursuite de l'alimentation au biberon avec des compléments par sonde
nasogastrique

c) Séveres : alimentation exclusive par sonde nasogastrique

Si la croissance pondérale est satisfaisante, la prise en charge initiale est poursuivie. Si la croissance
est insuffisante, la prise en charge est intensifiée au degré supérieur de gravité. Par ailleurs, une

gastrostomie peut étre proposée a 1 mois % de vie si aucune autonomie alimentaire n’est constatée.

2.8.2.2 Reflux Gastro-(Esophagien

a) Mineurs : mise sous Gaviscon avant chaque alimentation
b) Sévere : mise sous Gaviscon et inhibiteurs de la pompe a protons type Inexium avec

discussion d’une pose de gastrostomie

2.8.3 PRISE EN CHARGE ORL

L’évaluation ORL doit se faire dés J7 par une nasofibroscopie pour rechercher une obstruction des
voies aériennes supérieures et inférieures. Une poly-endoscopie doit compléter le bilan pour les

stades 2 et 3.

Des potentiels évoqués auditifs sont effectués de maniére systématique a la naissance.
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2.8.4 PRISE EN CHARGE CHIRURGICALE

Une consultation avec le chirurgien référent est effectuée en période anténatale si le diagnostic a été
posé lors d’une échographie de dépistage ou dés la premiere semaine de vie si le diagnostic est posé
en période néonatale. Elle permet un premier contact avec le chirurgien et ainsi d’exposer la prise en
charge chirurgicale. Tous les enfants présentant une SPR sont ensuite revus vers 9 mois afin

d’organiser la future intervention.

Lorsqu’il existe une fente isolée du voile, une staphylorraphie (ou véloplastie intra vélaire) est
effectuée vers I'age de 6 mois. Lorsqu’il s’y associe une atteinte du palais, une urano-staphylorraphie
sera donc réalisée vers 18 mois. Une consultation de suivi est organisée a J15 afin de contréler la
cicatrisation, I’évolution de [I'alimentation et I'absence de surinfection. Les enfants sont
secondairement revus a 6 mois de l'intervention puis de maniére conjointe entre le chirurgien, un
ORL et un orthophoniste jusqu’a I'age de 6-7 ans afin de surveiller la bonne croissance mandibulaire

et de détecter une éventuelle insuffisance vélo-pharyngée.

2.8.5 EVALUATION COMPLEMENTAIRE

Des examens a visée étiologique ainsi que pronostique sont réalisés de maniére systématique :

- Une consultation génétique avec réalisation caryotype standard et recherche spécifique de la

micro délétion 22g11
- Un bilan ophtalmologique avec fond d’ceil durant I’'hospitalisation en néonatologie
- Une ETF -/+ complétée par une IRM cérébrale

- Holter ECG -/+ échographie cardiaque trans-thoracique (ETT)
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2.9 LES ENREGISTREMENTS DE SOMMEIL

2.9.1 TECHNIQUE

2.9.1.1 La Polysomnographie

La polysomnographie nocturne est I'examen de référence pour la recherche d’anomalies

ventilatoires nocturnes.
Cet examen permet :

- De déterminer la durée exacte du sommeil, les stades de sommeil, la fragmentation et
I'efficacité du sommeil (reconnaissance des stades par électroencéphalogramme (EEG) et

électromyogrammes (EMG) oculaire et mentonnier)
- L’analyse du flux aérien naso-buccal par thermistance et des canules nasales

- L’étude des mouvements respiratoires du thorax et de I'abdomen par pléthysmographie

d’inductance
- La mesure de I'oxygénation par oxymétrie de pouls
Validité d’un enregistrement :
- Nuit : durée > 4 - 6 heures dont plusieurs périodes de sommeil REM

- Sieste (pour les enfants <1 an) : > 2 cycles de sommeil avec > 10% de sommeil REM
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2.9.1.2 La Polygraphie Ventilatoire

La polygraphie ventilatoire est une alternative a la polysomnographie. Elle permet les mémes

mesures sur le plan respiratoire mais sans la partie EEG, donc n’enregistre pas les différents stades

de sommeil.

Avantage : simplicité de I'examen

Inconvénient : risque de sous-estimation du SAOQOS, soit par une sous-estimation du nombre
d’événements respiratoires (évenements éveillants mais non désaturants non détectés), soit par une

surestimation du temps de sommeil total (comptabilisation de périodes d’éveil calme sans activité

motrice décelable comme du sommeil).

2.9.2 DEFINITION

Selon les recommandations de I’American Academy of Sleep Medicine de 2012 (17).

2.9.2.1 Apnée Obstructive

Une apnée obstructive est définie par l'interruption du flux nasal sur au moins deux cycles

respiratoires avec persistance des efforts respiratoires.
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Figure 7 Tracé polygraphique d’une apnée obstructive
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2.9.2.2 Apnée Centrale

Une apnée centrale est définie par I'absence de mouvements respiratoires sur les bandes thoracique
et abdominale avec une interruption du flux nasal pendant au moins 20 secondes, ou pendant au
moins deux cycles respiratoires associée a une désaturation = 3% et/ou suivie d’'un micro-réveil ou

réveil.
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Figure 8 Tracé polygraphique d’une apnée centrale

2.9.2.3 Apnée Mixte

Une apnée mixte est définie comme une apnée ayant les caractéristiques initiales d’une apnée
centrale puis se terminant avec celles d’une obstructive (reprise des mouvements sur les bandes

thoracique et abdominale).
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Figure 9 Tracé polygraphique d’une apnée mixte
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2.9.2.4 Hypopnée

Une hypopnée est définie par la diminution du flux nasal d’au moins 30%, associée a une
désaturation = 3% et/ou suivie d’un micro-réveil. Dans les cas de SAOS comme dans les SPR, I'index
utilisé pour chiffrer la sévérité de I'obstruction concerne uniquement les évéenements obstructifs
(IAH= apnées obstructives + apnées mixtes + hypopnées obstructives), et non les évenements

centraux regroupés dans I'lAC.
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Figure 10 Tracé polygraphique d’une hypopnée

2.9.2.5 Index d’Apnées-Hypopnées

L'index d’apnées-hypopnées (IAH) est défini par le nombre d’événements (apnée + hypopnée) par

heure d’enregistrement.

2.9.2.6 Index de désaturation

L'index de désaturation (ODI) est défini par le nombre de désaturations > 3% par heure

d’enregistrement. L’ODI est considéré normal s’il est < 1.4/h (16).
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2.9.2.7 SAOS

Le SAOS est caractérisé par la présence d’épisodes d’obstruction compléte (apnées obstructives) ou
partielles (hypopnées obstructives) des VAS. Les examens permettant d’affirmer et de quantifier un
SAOQS sont la polysomnographie ventilatoire (examen de référence) ou la polygraphie ventilatoire
nocturne. La sévérité du SAOS sera établie, en complément de la clinique, par I'index d’évenements

obstructifs.

Chez le nouveau-né et I’enfant de moins de 1 an, il n’existe que peu d’études s’intéressant aux
données polygraphiques. Toutes celles réalisées s’accordent a définir un seuil d’index d’apnées
obstructives normal s’il est < 1/h (38)(39). Les stades de sévérité sont calqués sur celui de I'enfant de

plus de 1 an. On peut définir 4 groupes selon I'lAH (39)(40) :

Normal : IAH < 1.5/h

SAOS léger : 1.5 < IAH < 5/h

- SAOS modéré : 5<1AH < 10/h

- SAOS sévere : IAH 2 10/h
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3 POPULATION ET METHODES

Il s’agit d’'une étude rétrospective sur 8 ans, descriptive, mono-centrique, incluant les enfants

présentant une SPR, nés ou transférés au CHU de Rouen durant le 1°" mois de vie.

3.1 CRITERES D’INCLUSION

Les enfants éligibles a notre étude étaient tous les nouveau-nés :

- Nés entre le ler janvier 2006 et le 31 décembre 2014, a la maternité du CHU de Rouen ou

out-born et transférés pour bilan de SPR durant le 1°" mois de vie,

- Présentant une SPR définie par un micrognathisme, une glossoptose et une fente palatine, de

maniére isolée ou associée a d’autres malformations.

3.2 CRITERES DE NON INCLUSION

Afin de conserver une population homogene, nous n’avons pas retenu les SPR syndromiques, pour

lesquelles un diagnostic génétique avait été posé.

Les enfants n’ayant pas un suivi régulier sur le plan pédiatrique et chirurgical ont été exclus de cette

étude en raison de données manquantes.
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3.3 METHODOLOGIE

3.3.1 CRITERES ETUDIES

Les données recueillies dans notre étude étaient :

- les données démographiques avec le terme, le poids de naissance, le sexe et 'Apgar a 5 et
10 minutes,

- le diagnostic anténatal et la réalisation du caryotype en période néonatale,

- le caractéere isolé ou non de la SPR,

- le stade de sévérité selon la classification de Couly (établi durant I’hospitalisation),

- la polygraphie ventilatoire avec les parameétres ventilatoires : IAH, IAC, SpO2 moyenne
(Sp0O2moy), Sp0O2 minimale (SpO2min), temps passé avec une Sp02 < 90% (T<90%),

- la détresse respiratoire avec les différentes thérapeutiques réalisées :
Traitement positionnel/sonde nasopharyngée/intubation/oxygénothérapie/VNI (PPC ou
biPAP)/trachéotomie,

- la prise en charge sur le plan nutritionnel : sonde nasogastrique (SNG)/gastrostomie,

- les évaluations complémentaires,

- I'age de sortie,

- I'age de la premiére chirurgie et le type d’intervention.

3.3.2 TECHNIQUE DE POLYGRAPHIE VENTILATOIRE (PV)

Les PV ont été réalisées grace au matériel de polysomnographie Alice 6 LDE PG recorder (Philips
Respironics Inc., Pittsburgh, USA). Elles ont toutes été réalisées en hospitalisation, dans |'unité de
Nourrissons du Département de Pédiatrie Médicale du CHU de Rouen (service du Pr Marguet) sur
une durée d’au moins 6 heures. Les données enregistrées comprenaient le flux nasal (par capteur de

pression couplé a une thermistance naso-buccale), la position, I'actigraphie (2 actimétres : main et
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pied), les mouvements thoraciques et abdominaux obtenus par pléthysmographie d’inductance, le
ronflement par microphone et I'oxymétrie de pouls. Certains patients ont bénéficié d'une mesure
continue du CO2 expiré (Cosmo Novometrix), ou transcutané (PtcCO2) grace au systéme de
monitorage non-invasif SenTec Digital Monitor (SenTec Inc, Therwil, Switzerland). L’analyse des
tracés a été réalisée par un seul opérateur (Dr Lubrano) avec validation manuelle des événements.
Les événements respiratoires ont été scorés selon les recommandations de I’American Academy of

Sleep Medicine de 2012(17).

Les conditions de réalisation de ces enregistrements étaient :

En chambre seule,

Installation en DV, DD ou alternance DV/DD selon les conditions de prise en charge des

enfants,

En air ambiant si possible,
- Avec une alimentation nocturne poursuivie si SNG avec nutrition entérale en continu.
Nous nous sommes intéressés exclusivement aux PV réalisées précocement, c'est-a-dire réalisées

avant 2 mois % de vie.

3.3.3 DEFINITIONS DES GROUPES

Nous avons défini un SAOS a partir d’'un IAH > 1.5/h (définition acceptée dans la littérature). Nous

avons ensuite défini 3 groupes :

- Groupe «normal/SAQS léger » : 0 <IAH < 5/h

- Groupe « SAOS modéré » : 5 <1AH < 10/h

- Groupe « SAQOS sévére » : IAH > 10/h

Nous avons volontairement regroupé les enfants avec un IAH normal et ceux présentant un SAOS

léger car leur prise en charge peut étre assez similaire dans les SPR.
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L’hypoxémie nocturne est définie selon la SpO2moy, T< 90% et I’ODI. Dans notre étude, nous n’avons
pas pris en compte I'ODI car le calcul systématique de notre logiciel integre les désaturations en
sommeil calme et agité avec des artéfacts. Le résultat fourni n’est donc pas pertinent. Selon ces

données d’oxymétrie, nous avons également défini trois groupes :

Groupe « normal » : SpO2moy > 92% et T < 90% = 0

Groupe « hypoxémie nocturne modérée » : patients n"appartenant ni au groupe « normal »

ni au groupe « hypoxémie nocturne sévére »

Groupe « hypoxémie nocturne séveére » : SpO2moy < 92% et/ou T < 90% supérieur a 10%

3.4 STATISTIQUES

Le test Chi2 a été utilisé pour les données qualitatives (ou un test de Fischer exact pour les petits
effectifs). Pour les données quantitatives, le test de Mann-Witney a été utilisé. Le risque acceptable

d’erreur a été défini a 5%.
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4 RESULTATS

Quarante-sept enfants sont nés avec une SPR durant la période étudiée. Nous avons exclu 3 SPR, en
raison de données manquantes. 2 patients ont bénéficié d’une prise en charge initiale a Rouen puis
ont été transférés a Paris avec un suivi ultérieur a Paris, et 1 patient a bénéficié d’une prise en
charge initiale a Paris puis d’un suivi secondaire a Rouen. Sur les 44 enfants restants, 32 ont

bénéficié d’'une PV « précoce » (groupe PV+) et I'|AH a pu étre calculé chez 29 enfants.

Exclusion pour
B manque de données :

SPR inclues :
44

J

SPR PV+:
32

PV+ sans |AH :
3

PV+ avec |AH :
29

Groupe

"SAQS modéré"
7

"SAQS sévére"
9

"normal/SAQS léger”
13

Figure 11 Répartition de la population étudiée
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4.1 POPULATION GLOBALE

4.1.1 DONNEES DEMOGRAPHIQUES ET CLINIQUES

Parmi les 44 SPR, on retrouvait 21 filles (48%) et 23 garcons (52%) dont les principales

caractéristiques démographiques sont recensées dans le Tableau 3.

Tableau 3 Données démographiques et explorations complémentaires dans la population globale

Population globale SPR isolée SPR non-isolée
n=44 n=33(75%) n=11(25%)
Terme (SA) 39 29 36 Ns
Médiane/Quartiles1-4 [38-42] [38-41] [33-41.6]
Poids de naissance (g) 3090 3140 2760 0.007
Médiane/Quartiles1-4 [2744-4100] [2890-4100] [2100-3385] )
Sexe : Gargons 52% 52% 55% Ns
Filles 48% 48% 45%

Apgar :
A 1 min — Médiane 9 [8-10] 9 [8-10] 9 [8-10] Ns
A 5 min — Médiane 10 [9-10] 10 [10-10] 9 [7-10]
Stades de sévérité clinique :

- Stade 1 (n=13/44) 30% 30% 27% Ns

- Stade 2 (n = 16/44) 36% 42% 18% 0.0002

- Stade 3 (n = 15/44) 34% 27% 55% 0.0001
Nasofibroscopie (n = 39/44) 92% de SPR isolée 94% 82% Ns
Explorations neurologiques :
ETF (n = 24/44) 38% 45% 9% 0.001
IRM cérébrale (n = 16/44) 57% 48% 73% 0.005
Echo médiastinale (n = 38/44) 86% 88% 73% Ns
Fond d’ceil (n = 40/44) 90% 85% 91% Ns
Explorations cardiaques :
Holter ECG (n = 26/44) 59% 48% 64%
ETT (n=7/44) 15% 15% 9% Ns
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Le diagnostic anténatal de SPR a été suspecté chez 17 enfants (soit 40%) par échographie
anténatale. Un caryotype a été réalisé chez 38 enfants (soit 88%) et était normal chez tous les

patients.

La nasofibroscopie a été réalisée en moyenne a 8 jours de vie (un minimum de 2 jours et un
maximum de 42 jours). Elle a permis de confirmer la ptose de la langue au niveau du carrefour
pharyngé et de rechercher d’autres malformations associées. Dans 92% des cas la glossoptose était

isolée. L'ETF a toujours été normale et corrélée au terme lors de la réalisation.

Parmi les formes non-isolées, les malformations associées étaient :

- une cardiopathie dans 5 cas: une cardiomyopathie hypertrophique, une communication
inter-ventriculaire (CIV) et inter-auriculaire (CIA), une dilatation des sinus de Valsalva, une
communication auriculo-ventriculaire compléte, dont une avec une synéchie de la langue et

du palais,

- une anémie de Blackfan-Diamond,

- une syndactylie,

- une surdité,

- un laparoschisis,

- un retard psychomoteur,

- des anomalies osseuses.

Entre les SPR isolées et non-isolées, nous constatons une différence significative sur le poids de
naissance avec des enfants de plus petit poids dans le groupe « non-isolée » (2760g vs 3140g, p =
0.007). Nous retrouvons également des enfants plus séveres selon la classification de Couly (27% de

stade 3 dans le groupe « isolée » vs 55% dans le groupe « non-isolée », p = 0.0001).
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4.1.2 PRISE EN CHARGE DE L’ATTEINTE RESPIRATOIRE

La majorité des enfants (n=23/44) n’a pas présenté de détresse respiratoire clinique et a bénéficié
uniquement d’un traitement positionnel en décubitus ventral. Une géne respiratoire a été retrouvée

chez 48% (n=21/44) des patients.
Dans 6 cas (14%), cette détresse respiratoire a nécessité une intubation a la naissance.
Les autres prises en charge respiratoires proposées ont été :

- Une oxygénothérapie transitoire dans 28% des cas (n = 12/44)
- Lamise en place d’'une VNI dans 28% (n = 12/44)
- Une trachéotomie dans 11% (n = 5/44)

- Une sonde nasopharyngée pour 2% (n = 1/44)

28 28
14
11
||

Population générale

60

52

50

40

30

Pourcentage

20

10

H Positionnelle B Intubation M Oxygénothérapie B VNI B Trachéotomie M Sonde nasopharyngée

Figure 12 Prise en charge respiratoire pendant I’hospitalisation
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Tableau 4 Prise en charge respiratoire des SPR isolées versus non-isolées

SPR isolée (N=33) SPR non-isolée (N=11)

~ Traitement positionnel 58% (N=19) 36% (N=4) 0.003
VNI 27% (N=9) 27% (N=3) Ns
Trachéotomie 6% (N=2) 27% (N=3) 0.0001
SNG 55% (N=18) 82% (N=9) Ns
Gastrostomie 9% (N=3) 45% (N=5) 0.015

Il apparait que les SPR non-isolées nécessitent des prises en charge plus interventionnelles puisque :

- 27% ont d{ étre trachéotomisées versus 6% (p=0.0001)

- 45% ont bénéficié d’une gastrotomie versus 9% (p=0.015)

- Et seulement 36% ont évolué favorablement avec le traitement positionnel seul (versus 58%

dans le groupe « isolée », p=0.003).

4.1.3 PRISE EN CHARGE NUTRITIONNELLE

L’alimentation orale exclusive a été possible d’emblée pour 14 enfants (33%). Trente enfants (67%)
ont eu recours a une alimentation entérale précoce avec une durée médiane d’utilisation de 27.5

jours [1-425]. Une gastrostomie a été posée chez 8 enfants (18%), entre I’adge de 2 mois et 5 mois %.
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4.1.4 PRISE EN CHARGE CHIRURGICALE

Tous les enfants ont bénéficié d’une prise en charge chirurgicale. La fermeture de la fente palatine a
été réalisée a I'age médian de 17 mois [13.5-22]. Toutes les suites opératoires ont été simples avec

un suivi a 15 jours et a 1 mois de la chirurgie.

4.1.5 DUREE D’HOSPITALISATION ET CONDITIONS DE RETOUR A
DOMICILE

La durée médiane d’hospitalisation était de 2 mois [0.8-11]. Parmi les 44 enfants de notre étude, 35
(80%) sont sortis au domicile en air ambiant, 2 (5%) avec une oxygénothérapie, 2 (5%) avec une VNI

et 5 (10%) avec une trachéotomie.

L’age médian de sortie a domicile était de 1 mois % [0.8-5] dans le groupe « SPRisolée » et de 2 mois
% [1-11] pour le groupe « SPR non-isolée ». Il n’existait pas de différence significative entre les deux

groupes (p=0.06).
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4.2 ANALYSE DU GROUPE DE PATIENTS AYANT EU UNE PV
PRECOCE

Parmi les 44 enfants de notre étude, 32 enfants (= 73%) ont bénéficié d’une PV nocturne précoce, 12
n’ont pas été enregistrés alors que cet examen est inclus dans le protocole de prise en charge. L’age

médian de réalisation de la PV était de 36 jours [24-87].
4.2.1 COMPARAISON DES GROUPES « PV+ » VERSUS « PV- »

Nous avons voulu comparer ces deux groupes afin d’essayer de dégager des facteurs pouvant

expliquer I'absence de PV.

Tableau 5 Données démographiques et prise en charge respiratoire des groupes « PV+ » et « PV- »

PV + (n=32) PV- (n=12) p
Terme 39 [38-41.3] 39 [35-41.6] ns
3050 90-
Poids de naissance 3110 [2845-4100] 3920] ns
S : Fill 419 679
exe : Filles % % 0.001
Gargcons 59% 33%
Apgar : A1 min 9 [8-10] 9 [8-10] ns
A5 min 10 [9-10] 10 [7-10]
Stade de sévérité :
Stade 1 25% 42% 0.016
Stade 3 34% 33% ns
Prise en charge respiratoire :
Positionnelle
o " 50% 58% ns
VNI 28% 25% ns
Intubation 34% 8% ns
; ] 9% 25% 0.005
Trachéotomie
9% 25% 0.005
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Il apparait deux facteurs pouvant expliquer I'absence de réalisation de I’'examen :

- Les formes séveres (n=4), avec des enfants ayant bénéficié d’une trachéotomie d’emblée ou

apres échec de VNI

- Les formes d’emblée favorables sans géne respiratoire ni alimentaire (42% de stade 1 versus

25%, p = 0.016)

Un enfant n’a pas été enregistré du fait d’un transfert en secteur de chirurgie pour prise en charge

d'un laparoschisis.

4.2.2 RESULTATS DES 32 POLYGRAPHIES

Trois enregistrements n’ont pas pu étre analysés sur I'lAH en raison de leur mauvaise qualité (pertes

de capteurs, pas de sommeil enregistré, artefact).

Les données polygraphiques de I'lAH, I'lAC, la SpO2moy, SpO2min et T < 90% sont rapportées dans le

Tableau 6 :

Tableau 6 Données polygraphiques du groupe « PV+ » + sous-groupes « SPR isolée » et « SPR non-isolée »

Données Population principale : SPR isolée : SPR non-isolée :
polygraphiques n=32/44 n=27/33 n=5/11

Agemédiande  36[24-87]  35[2487]  50[26-75] Ns |
réalisation (jours)
IAH (n/h) 5.2 [2-30] 5[1.7-30] 13 [3.6-28] Ns
IAC (n/h) 0.3 [0-34.9] 0[0.1-8.5] 1[0.4-35] Ns
SpO2moy (%) 97 [96-100] 98 [97-100] 96 [95-96] 0.01
SpO2min (%) 82 [70-94] 82 [76-94] 74 [69-88] Ns
T <90% (%) 0.6 [0-69] 0[0-19] 5 [2-69] 0.032

Pour une normale d’IAH < 1.5/h chez le nouveau-né, 'incidence du SAOS dans notre population

globale de SPR est de 72%.
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La prévalence du SAOS dans les groupes « SPR isolée » et « SPR non-isolée » est respectivement de
70% (n=19/27) et de 80% (n=4/5), sans différence significative. Les 20% restant, des SPR non-isolées,
correspondaient a un enfant pour qui I'l[AH n’a pu étre obtenu en raison de la mauvaise qualité de
I’enregistrement. Les différences observées entres les deux groupes sont sur la SpO2 moyenne et le
temps passé avec une Sp02 < 90%, avec une hypoxémie statistiquement plus sévere dans le groupe

« SPR non-isolées ».

4.2.3 REPARTITION DES PATIENTS SELON L'IAH
Toutes les données sur I'lAH ont été basées sur les 29 PV ou I'analyse de I'|AH a été possible (nous
avons retiré les 3 PV ou I'lAH n’a pas pu étre calculé).
Nous avions défini 3 groupes en fonction de I'|AH :
- Groupe «normal/SAQS léger » (0 < IAH < 5/h) : n=13/29 (45%)
- Groupe « SAOS modéré » (5 < IAH < 10/h) : n=7/29 (24%)
- Groupe « SAOS sévere » (IAH = 10/h) : n=9/29 (31%)

Nous avons comparé les prises en charge dont ont bénéficié ces 3 groupes. Les attitudes

thérapeutiques respiratoires et alimentaires sont répertoriées dans le Tableau 7.

Tableau 7 Prise en charge respiratoire selon les 3 groupes

Tt positionnel VNI Trachéotomie Gastrostomie

n= 15 (%) n=10 (%) n=1 (%) n=5(%)

Groupe « normal/léger »

10 (77%) 2 (15%) 0 8 (62%) 1(8%)
n=13
Groupe « SAOS modéré »

2 (29%) 5 (71%) 0 5 (71%) 1(14%)
n=7
Groupe « SAOS sévere »

3 (33%) 3 (33%) 1(11%) 7 (78%) 3 (33%)

n=9
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Prise en chargerespiratoire selon les 3 groupes
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Figure 13 Histogramme présentant les prises en charges respiratoire selon les 3 groupes
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Figure 14 Pourcentage cumulé d’utilisation de la VNI en fonction de I'lAH

Nous pouvons constater, d’apres les figures précédentes, qu’a partir d’'un IAH = 5/h, les prises en

charge s’intensifient : il y a plus de recours a la VNI.
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4.2.4 COMPARAISON DE LA SEVERITE CLINIQUE (COULY) VERSUS
POLYGRAPHIQUE (IAH)

Tableau 8 Comparaison de la sévérité de Couly vs. IAH

Stade de Couly 1 Stade de Couly 2 Stade de Couly 3
n=7 n=12 n=10

La comparaison des différents groupes, selon le test statistiques exact de Fisher, n'a pas montré de

différence significative (p=0.33).

4.2.5 REPARTITION DES PATIENTS SELON LE DEGRE D’HYPOXEMIE
NOCTURNE

La sévérité de I'obstruction des VAS ne se définit pas uniquement par I'lAH mais également par le
degré d’hypoxémie.
Nous avions défini trois groupes selon les résultats de I'oxymétrie :

- Groupe « normal » (SpO2moy > 92% et T < 90% = 0) : n=8/31 (26%)

- Groupe « hypoxémie modérée » : n=19/31 (61%)

- Groupe « hypoxémie sévere » (SpO2moy < 92% et/ou T<90% > 10%) : n=4/31 (13%)

Sur les 32 PV réalisées, 1 enfant n’a pas gardé son capteur de saturation. Ses données n’ont donc pas

été interprétables.
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Les attitudes thérapeutiques respiratoires en fonction de la sévérité de I’"hypoxémie nocturne sont

répertoriées sur la Figure 15

Prise en charge selon I'hypoxémie
100
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o O O
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B Traitement positionnel B 02 BEVNI Trachéotomie

Figure 15 Prise en charge respiratoire en fonction de I’hypoxémie nocturne

Ensuite, nous avons analysé les prises en charge respiratoire et alimentaire en fonction de la sévérité

de I’hypoxémie nocturne. Elles sont répertoriées dans le Tableau 9.

Tableau 9 Prises en charge en fonction de I’hypoxémie

Tt positionnel VNI Trachéotomie SNG Gastrostomie

n= 15 (%) n=11 (%) n=1 (%) n=21 (%) n=5 (%)

Groupe « normal »

7 (88%) 1(12%) 0 3 (38%) 0
n=8
Groupe « modérée »

7 (37%) 8 (42%) 0 15 (79%) 4 (21%)
n=19
Groupe « séveére »

1(25%) 2 (50%) 1 (25%) 3(75%) 1(25%)

n=4
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D’aprés les deux figures précédentes, nous constatons une intensification de la prise en charge dans
les groupes modérée et sévere par rapport au groupe normal. L'utilisation du traitement
positionnel seul est statistiquement différente entre le groupe normal et les groupes SAOS (p= 0.03).
Il existe une tendance au recours plus fréquent a la VNI dans les groupes SAOS (sans différence

significative retrouvée).

De méme, pour les prises en charge alimentaires, des tendances semblent se dégager, avec un
recours plus fréquent a I'alimentation entérale dans les groupes SAOS (sans différence significative

retrouvée).

4.2.6 CAPNOGRAPHIE

Huit enfants (18%) uniquement ont bénéficié d’'une mesure du CO2 en continu, expiré ou

transcutané. Les résultats sont présentés dans le Tableau 10 :

Tableau 10 Résultats de la capnographie

Capnographie transcutanée

PCO2 moyenne (mmHg) 42
Médiane/Quartiles 1-4 [36-62]
PCO2 maximale (mmHg) 53
Médiane/Quartiles 1-4 [47-71]
Temps passé avec une PCO2 > 50 mmHg (%) 1%
Médiane/Quartiles 1-4 [0-27.3%]

Cinquante pourcent des enfants de notre étude ayant eu une capnographie présentaient une
hypercapnie nocturne, définie par une PCO2 > 50mmHg pendant au moins 2% du temps de sommeil

(41).
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4.3 ANALYSE DU SOUS-GROUPE SEVERE (IAH = 10/h)

Nous nous sommes enfin intéressés au sous-groupe des SPR qui répondaient au critére de sévérité
pour I'lAH et qui n'ont ni eu une VNI ni une trachéotomie. Ce groupe comprenait les individus décrits

ci-apres.

L’enfant N°13 avait un IAH a 17/h et 1% du temps passé avec une Sp02 < 90%. Il n'a pas présenté de
détresse respiratoire apres positionnement et a été autonome sur le plan alimentaire dés la
naissance. Il est sorti a J15 en décubitus ventral avec un scope a domicile et a été repositionné en DD

a 9 mois.

L'enfant N°14 avait un IAH a 11.7/h et 19% du temps passé avec une SpO2 < 90%. Il a présenté une
géne respiratoire d'installation progressive a partir de J15 et sa PV réalisée a J46 montrait un SAOS
sévere (IAH a 11.7/h) qui n'a pas modifié la conduite thérapeutique puisque I'oxygénothérapie a été
poursuivie. |l a été sevré en 02 a J72 avec une PV au décours qui montrait une amélioration du SAQOS
(IAH a 5/h, un ODI a 29.5/h et 0.7% du temps passé avec une Sp0O2 < 90%). Sur le plan alimentaire, il
a été autonome a J60 et est sorti a domicile a 2.5 mois de vie en DV avec scope. Il a été repositionné

en DD a 9 mois de vie.

L'enfant N°15 (SPR non-isolée : cardiomyopathie hypertrophique) a présenté une géne respiratoire
initiale qui s'est amendée aprés mise en DV. La PV réalisée a 1mois et 3 semaines de vie a montré un
SAOS sévere avec un IAH a 21/h et un temps passé avec une SpO2 < 90% a 10%. Ce SAOS a été
traité par oxygénothérapie. L'enfant a présenté des troubles sévéres de I'alimentation puisqu'il a da
bénéficier d'une gastrostomie. Il est sorti au domicile a 4 mois sous oxygénothérapie. Nous n'avons

pas de donnée sur I'age lors du sevrage en 02.

L'enfant N°16 a présenté une détresse respiratoire transitoire en DV nécessitant quelques jours
d'oxygénothérapie. La PV réalisée a J56 retrouvait un IAH a 30.3/h et un temps passé avec une Sp02

< 90% a 4%. Il est sorti a 2 mois de vie en DD en AA avec une autonomie alimentaire acquise a J60.
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L'enfant N°17 (SPR non-isolée : dysmorphie + retard des acquisitions) a rapidement toléré le DD et la
PV réalisée a J20 montrait un IAH a 28/h mais prédominance d’apnées centrales. Il a été autonome

sur le plan alimentaire a J4 et est sorti al'age de 1 mois. Il n'a pas bénéficié de controle de la PV.

L'enfant N°34 (SPR isolée) n'a pas présenté de détresse respiratoire en DD (naissance dans un hopital
périphérique donc non mis en DV d'emblée). Une PV a été réalisée a 3 mois de vie devant une
mauvaise prise pondérale. Au vu des résultats (IAH = 11/h et un temps passé avec une Sp02 < 90% a
0.4%) l'enfant a été remis en DV avec scope a domicile avec une bonne prise de poids
secondairement. Une polygraphie de contréle a été réalisée a I'dge de 5 mois et a autorisé le DD (IAH
= 0.8/h). Mais devant la non-tolérance clinique de I'enfant, les parents ont poursuivi le DV. Il a

définitivement pu étre remis en DD a I'age de 7 mois.
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5 DISCUSSION

Cette étude rétrospective a permis |'analyse des dossiers de 44 enfants pris en charge au CHU de
Rouen sur 8 ans pour une SPR non syndromique. Il s'agit d'une pathologie néonatale fréquente,
malformative des VAS, ayant un retentissement parfois grave au niveau des fonctions respiratoire et
alimentaire. Il n'existe actuellement pas de consensus sur les modalités d'explorations et de prise en
charge de I'obstruction des VAS des SPR. Les symptomes cliniques permettent une classification en 3
stades de sévérité mais peuvent sous-estimer la gravité du trouble obstructif et ses conséquences sur
I'hématose, notamment durant le sommeil. La polygraphie ventilatoire nocturne est donc un outil

intéressant dans I'évaluation initiale et le suivi des SPR.

Notre cohorte comprend 44 SPR sur la période étudiée. Ces enfants sont majoritairement nés a
terme, eutrophe, avec uniquement 7% de naissances prématurées. Trente-quatre pourcent des
patients avaient un poids de naissance inférieur a 3000g. Conformément a la littérature, le sex ratio
est de 1. Le diagnostic a été suspecté en anténatal dans 40% des cas, ce qui est nettement supérieur
au 7% retrouvé dans I'étude d’Holder-Espinasse (8) en 2001. Il n’y a eu aucun déceés dans notre

population alors qu'un taux de mortalité de 10% est retrouvé dans la cohorte belge de Rathé (42)

La répartition de nos patients selon les 3 stades de sévérité clinique de Couly est homogéne : 30%,
36%, et 34% respectivement pour les stades 1, 2 et 3. Le portail de référence Orphanet retrouve en

revanche une prédominance de stades 2, évaluée a 60% des cas de SPR étudiées.

La SPR, par ses malformations anatomiques, est responsable de troubles obstructifs et de difficultés
alimentaires. Il a été démontré que le SAOS par lui-méme perturbe la croissance staturo-pondérale
par augmentation du travail respiratoire nocturne et anomalies de sécrétion de I'hormone de
croissance. Dans la SPR, les troubles de la succion-déglutition provoquent également des difficultés

alimentaires, qui aggravent les difficultés de prise pondérale (43). Dans notre population, 67% des
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enfants ont présenté des difficultés alimentaires avec recours a une nutrition entérale par sonde
nasogastrique et 18% ont nécessité une gastrotomie. Ces chiffres sont comparables a ceux retrouvés
dans la revue de la littérature publiée par C6té en 2015 (6). L'étude de Lidsky (44) a, par ailleurs,
montré qu'une prise en charge précoce de l|'obstruction des VAS diminuait le recours a la
gastrostomie dans les SPR isolées. Quand I'obstruction n'était pas levée précocement, avant 3 mois

de vie, 13% des patients étaient porteurs d'une gastrostomie.

La durée médiane d’hospitalisation, dans notre étude, est de 2 mois, avec un minimum de 6 jours et
un maximum de 11 mois. Nous n'avons pas retrouvé de données pour ce paramétre dans les autres
études publiées. Le dépistage précoce et le traitement du SAOS dans les SPR permettent de réduire

la durée d'hospitalisation, en favorisant I'autonomie alimentaire.

Prévalence du SAOS

L'obstruction des VAS, chez les enfants présentant une SPR, peut étre peu symptomatique a la
naissance. L'évaluation clinique seule est donc insuffisante et I'enregistrement de sommeil est
indispensable dans le bilan initial d'une SPR. La polysomnographie est alors I'examen de référence. La
polygraphie ventilatoire, de réalisation et de lecture plus faciles, peut également étre utilisée si elle
est interprétée par une équipe médicale spécialisée dans les troubles respiratoires du sommeil de
I’enfant (45). Dans notre étude, 73% des patients uniquement ont bénéficié d'une polygraphie
ventilatoire nocturne. La comparaison des groupes « PV+ » et « PV- » montre que les enfants n'ayant
pas eu de PV étaient soit peu symptomatiques, soit sévéres d'emblée. En effet, 42% du groupe « PV-
» appartenaient au stade 1 de Couly, contre 25% pour le groupe « PV+ » (p = 0.016). L'absence de
signes de gravité clinique a pu faire considérer comme inutile le recours a la PV. On note également
25% d’intubation et de trachéotomie dans le groupe « PV- » contre 9% pour le groupe « PV+ ». Les

patients les plus séveres ont donc probablement présenté des symptomes cliniques dés la naissance
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nécessitant un recours rapide a une assistance ventilatoire et rendant impossible I'évaluation

polygraphique.

Dans le groupe « PV+ », 3/4 des patients présentent un IAH > 1,5/h. La prévalence du SAOS dans
notre population est calculée a 72%. On retrouve peu d'études similaires ayant évalué cette
prévalence dans la SPR de maniere objective, par enregistrement ventilatoire nocturne
systématique. Ces publications montrent des taux variant de 85% (14) a 100% (40) selon les critéeres

diagnostiques employés.

La PV permet de détecter le SAOS mais également d'évaluer sa sévérité en fonction de I'lAH. Nous
n'avons pas retrouvé de corrélation exacte entre la classification clinique de Couly et les stades
polygraphiques de gravité du SAOS. Deux des 7 enfants classés cliniquement en stade 1 présentaient
un SAOS modéré ou sévere en PV. Ce résultat montre que ['évaluation polygraphique est
indispensable dans les SPR. A l'inverse, 2 patients ont été classés en stade 3 selon Couly sans
présenter de SAOS en polygraphie. Ce résultat s'explique par le fait que la classification clinique inclut

des criteres de gravité non liés a |'atteinte respiratoire.

Prise en charge respiratoire du SAOS dans la SPR

Plusieurs modalités de prise en charge thérapeutique sont proposées dans la SPR. De maniere
consensuelle, il est admis que la premiere ligne de traitement est le couchage en décubitus ventral.
Ce traitement positionnel permet d'éviter la bascule de la langue et libere les VAS. Il doit étre
encadré d'une surveillance par scope cardio-respiratoire du fait du risque majoré de mort subite du
nourrisson. La mise en décubitus ventral est suffisante dans 20 a 73% des SPR selon les études (6).
Dans notre série, le taux de succés est de 52%. Lorsque la mise en DV ne permet pas la levée de
I'obstruction des VAS, un traitement complémentaire est nécessaire. Il peut étre chirurgical

(labioglossopexie, ostéodistraction mandibulaire, trachéotomie), ou non-invasif (sonde
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nasopharyngée, VNI). Dans la littérature, la proportion de prises en charge non-invasives est de 68%
et chirurgicales de 32%. Dans notre série, nous retrouvons une utilisation plus fréquente de
techniques non-invasives (88%) contre 12% uniquement de techniques chirurgicales. Ces 12%, ne
concernent que des mises en place de trachéotomie, les autres interventions n'étant pas employées
au CHU de Rouen. Notre pourcentage de trachéotomie est comparable a celui retrouvé dans la
littérature (10-15%) (6). L’alternative a la trachéotomie, lorsque le traitement positionnel est
insuffisant, est la mise sous VNI. Son efficacité, dans le traitement du SAOS dans la SPR, a été
démontrée en 2010 (15), sur des mesures du travail respiratoire. Son utilisation est maintenant
simplifiée grace a l'apparition d'interfaces industrielles adaptées au nourrisson. La VNI reste
cependant peu employée. Les rares données disponibles dans la littérature montrent une utilisation
de 9 a 69% (6). Vingt-huit pourcent des patients de notre série ont bénéficié d'une VNI durant
I'hospitalisation et 4,5% sont rentrés au domicile avec (versus 11% avec une trachéotomie).
L'obstruction des VAS dans les SPR est transitoire et régresse avec la croissance du massif facial, ce
qui explique la possibilité d'arrét de la VNI apres les premiers mois de vie. Dans I'étude de

Leboulanger, la durée moyenne d’utilisation était de 16.7 mois.

Il est intéressant de noter que prés d'un quart des SPR de notre étude ont recu une oxygénothérapie
transitoire, alors que cette thérapeutique n’est pas indiquée dans la prise en charge du SAOS.
L'oxygene compense en effet les désaturations, conséquence des apnées, mais n'empéche pas la

survenue d’évenements obstructifs.

Un seul enfant a bénéficié d’'une sonde nasopharyngée. Bien que cette technique ait prouvé son
efficacité (33), elle est peu employée dans notre population. Gangopadhay (12) a proposé son
utilisation apres échec du traitement positionnel. Si le SAOS persiste au contrdle polygraphique avec
sonde en place, une prise en charge chirurgicale (labioglossopexie ou distraction) est alors proposée.
La place de la sonde nasopharyngée n’est pas clairement définie et dépend donc des habitudes de

service.
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Critéres de gravité identifiés de la SPR

Un critére clinique ressort de notre étude. L'analyse des sous-groupes «SPR isolées» et «non-isolées»
montre que les SPR non-isolées bénéficient de prises en charge plus invasives. En effet, le recours a
une trachéotomie et une gastrostomie est de 27% et 45% dans ce groupe (versus 6% et 9% dans le
groupe SPR isolée). Notre taux de trachéotomie des SPR non-isolées est supérieur aux 7,4% de
I'étude d'Annet (11) . Cette différence est liée au fait que, dans notre étude, nous n'avons gardé que

les SPR associées (en excluant les syndromiques) qui sont souvent de moins bon pronostic.

Deux criteres polygraphiques de gravité ont ensuite été identifiés : I'lAH et I'oxymétrie. Soixante-
douze pourcent de nos patients ont un IAH > 1,5/h et se répartissent en 3 stades de sévérité selon
I'lAH : 16% de SAOS léger, 24% de SAOS modéré et 31% de SAQOS sévere. Anderson retrouvait des
proportions similaires dans son étude sur 13 SPR ayant eu une PSG : 15% de SAOS léger, 23% de
SAOS modéré et 47% de SAQS sévere (14). Il retrouvait un IAH moyen a 33.5/h alors que notre IAH
médian est de 5.2/h. Ces chiffres ne peuvent pas étre comparés puisqu’exprimés en moyenne et
médiane (plus adaptée pour les petits effectifs). Dans nos résultats, nous constatons que la prise en
charge des SPR s'intensifie a partir d’'un IAH seuil de 5/h, qui distingue les groupes «normal/SAOS

léger» et «<SAOS modéré» : le recours a la VNI passe de 15% a 71%.

Les données de I'oxymétrie nocturne des PV sont également a prendre en compte. Dans notre étude,
nous notons une modification de prise en charge selon le degré de I'hypoxémie : le traitement
positionnel est suffisant chez 88% des enfants du groupe «oxymétrie normale» versus 37% et 25%
dans les groupes «hypoxémie modérée» et «hypoxémie sévére». Par ailleurs, le recours a la VNI et a
la trachéotomie est plus fréquent dans les groupes avec hypoxémie, méme si aucune différence

statistiquement significative n'est constatée.

Concernant les prises en charge alimentaires, une tendance au recours plus fréquent a |’assistance
nutritionnelle est constatée dans les groupes «modérée» et «sévere». Ce résultat confirme le réle du

SAQS dans le retard de I'acquisition de I'autonomie alimentaire (43).
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L’analyse du sous-groupe sévére (IAH > 10/h) affirme I'importance de la PV. Nous avons relevé que 6
enfants de ce groupe n’avaient bénéficié ni d’'une VNI ni d’'une trachéotomie. Parmi eux, 3 enfants
(patients N°14; 15 et 16) ont eu un sevrage tardif en oxygene et des difficultés alimentaires
prolongées. Leur durée d’hospitalisation a été supérieure a la médiane de notre population (2 mois).
Une prise en charge plus agressive du SAOS chez ces patients aurait probablement favorisé

I'autonomie alimentaire et permis une sortie plus rapide a domicile.

La PV a également un intérét dans le suivi des enfants. Elle permet de suivre de maniére objective la
sévérité de I'obstruction et d’évaluer |'efficacité d’un traitement débuté. Elle est aussi utilisée quand

une décanulation est envisagée : réalisée canule couchée, elle autorise I'arrét de la trachéotomie.

Limites de notre étude

Le caractere mono-centrique est une limite de notre étude, en créant de ce fait un biais de
recrutement. De plus, les données ont été recueillies de maniere rétrospective avec parfois des
données manquantes. D’autre part, I'examen de référence pour explorer les troubles respiratoires du
sommeil est la PSG, alors que nous n’avons réalisé que des PV. Nous avons donc probablement sous-
estimé les hypopnées associées a un micro-réveil qui auraient été wvues sur
I’électroencéphalogramme. Nous n’avons également pas pris en compte I’ODI alors que cet index est
une aide supplémentaire pour évaluer le retentissement de I'obstruction. Il serait donc intéressant

de revérifier la technique de calcul.
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Perspectives

Ce travail nous a permis d'identifier 3 facteurs de risque de sévérité de I'obstruction dans la SPR :
- Le caractére non-isolé de la SPR
- UnIAH 25/h sur la polygraphie ventilatoire précoce

- Une hypoxémie (SpO2 moyenne < 92% et/ou temps passé avec une Sp02 < 90% supérieur a

10%)

La place de I'enregistrement de sommeil, comme évaluation de I'obstruction, parait indiscutable et

sa réalisation de maniére précoce et répétée est importante.

La capnographie transcutanée couplée a I'oxymétrie nocturne pourrait étre une alternative
séduisante comme examen de premiére intention chez les SPR ne présentant pas de géne
respiratoire ni alimentaire. Cet examen, plus facile d’accés et plus rapide d’interprétation,
permettrait un premier dépistage. Sa normalité autoriserait une sortie a domicile avec
programmation ultérieure d’une PV nocturne, a la recherche systématique d’un SAOS d’expression

parfois plus tardive.

Selon ces résultats et les données de la littérature, il nous a paru nécessaire de proposer un
protocole de parcours de soin et de prise en charge respiratoire du SPR au CHU de Rouen. Il s’agit

d’une proposition a réévaluer avec I'aide des autres intervenants : pédiatres, ORL et chirurgiens.
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Figure 16 Protocole de parcours de soin de la SPR
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Figure 17 Prise en charge respiratoire de la SPR selon I'enregistrement de sommeil
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6 CONCLUSION

La séquence de Pierre Robin est une pathologie néonatale fréquente et malformative des voies
aériennes supérieures, fréquemment responsable d’un syndrome d'apnées obstructives du sommeil
(SAQS). Ce SAOQS peut étre facilement dépisté par une polygraphie ventilatoire précoce. Les données
polygraphiques, associées a I'évaluation clinique, permettent de guider la prise en charge
thérapeutique. Les formes légéres de SAOS sont améliorées aprés une mise en décubitus ventral. En
cas de SAOS modéré a sévere, le traitement positionnel est insuffisant. L'utilisation d’une VNI est
alors indiquée, en tant qu’alternative non-invasive a la trachéotomie. Les troubles alimentaires sont

fréquents dans la SPR et parfois liés a I'obstruction des VAS.

Nous avons identifié trois facteurs de risque de sévérité de I'obstruction dans la population étudiée :
un critére clinique (le caractére non-isolé de la SPR), et deux critéres polygraphiques (un IAH > 5/h et
une hypoxémie nocturne). Nous n'avons pas retrouvé de corrélation exacte entre la classification

clinique de sévérité de Couly et les stades polygraphiques de gravité du SAOS.

Au vu de ces résultats, nous proposons un protocole d'exploration et de prise en charge de I'atteinte
respiratoire des nouveau-nés présentant une séquence de Pierre Robin, a valider par les différents

intervenants prenant en charge ces patients au CHU de Rouen.
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DAN ‘ Sexe | Apgar1 Apgar 5 Age PG (j) Caractéristiques polygraphie intub VNI 02 SNP | Age sortie (M) Gastrostomie SNG

Grade ‘ IAC  SpO2 moy Sp02 min Sp02 <90% PtCO2 moy PtCO2 max PtC0O2>50

1 38.6 | 3620 1 1 0 2 8 10 0 0 0 0 0 1.5 0 0
2 40 | 3355 1 1 0 2 23 2 96 76 14 NA NA NA 0 0 0 0 0 1,2 0 b
3 38 | 3280 1 2 1 1 8 8 20 0 98 94 0 NA NA NA 0 0 0 0 0 2,0 0 1
4 39 | 2890 1 3 0 1 5 9 24 20 0 95 70 6 NA NA NA 0 1 0 1 0 2,0 0 1
5 36.7 | 2490 1 3 0 2 8 10 85 29 9 92 63 19 NA NA NA 0 1 1 1 0 5,0 1 1
6 40.3 | 4100 1 1 0 1 7 10 50 0 0 98 88 0 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,5 0 0
7 38.0 | 2530 1 2 0 1 9 10 38 1 1 0 0 0 0 0 1,9 0 1
8 37.7 | 2745 1 3 2 288 1 0 95 83 0 41 47 0 1 0 0 0 1
9 38.7 | 2740 1 3 0 2 9 10 58 7 0 97 65 2 NA NA NA 1 1 0 0 1 3,7 1 1
10 | 39.5 | 3080 0 2 1 2 1 9 46 5 96 3 1 0 0 0 0 2,5 1 1
11 40 | 3920 1 1 0 2 9 10 0 0 0 0 0 0,2 0 0
12 30 1650 0 3 0 2 5 6 1 0 1 1 0 4.5 1 1
13 | 41.7 | 3660 1 2 1 1 9 10 17 17 0 97 82 1 47 56 NA 0 0 0 0 0 0,5 0 0
14 37 | 2660 1 3 0 2 10 10 46 12 0 93 62 19 40 47 0 0 0 1 0 2,5 0 1
15 | 37.2 | 3050 0 3 0 1 5 7 54 21 0 95 10 42 3 0 0 0 1 0 4,0 1 1
16 | 39.1 | 2880 1 2 1 1 8 10 56 30 2 95 66 4 NA NA NA 0 0 0 1 0 2,0 0 1
17 | 40.4 | 3070 0 1 0 1 9 10 20 28 35 96 68 5 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,9 0 1
18 | 40.7 | 3130 1 2 0 1 10 10 37 0 0 0 0 0 1,0 0 1
19 | 37.7 | 3000 1 1 0 1 10 10 0 0 0 0 0 1,3 0 0
20 | 41.6 | 2930 1 3 0 1 5 8 49 3 1 98 91 0 36 NA NA 0 1 0 1 0 3 0 1
21 40.6 | 3100 0 2 1 2 10 10 19 0 0 0 0 0 1,3 0 1
22 41 3550 1 2 0 2 10 10 37 1,1 0,3 99 93 0,0 NA NA NA 0 0 0 0 0 1,8 0 1
23 38 | 2740 1 2 1 2 8 10 36 3 0 98 90 0 NA NA NA 0 0 0 0 0 1,5 0 1
24 41 3740 1 2 1 2 9 10 47 5 0 97 82 1 NA NA NA 0 0 0 0 0 1,7 0

25 38 | 2115 0 3 1 1 3 5 1 1 1 1 0 6,5 1 1
26 39 | 2740 1 1 0 2 9 10 19 3 0 98 93 0 NA NA NA 0 0 0 0 0 1,0 0 0
27 | 41.7 | 3230 1 1 0 1 29 4 4 96 89 0 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,5 0 0
28 37 | 3440 1 1 0 2 28 0,7 3,8 98 88 0,0 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,5 0 0
29 | 39.9 | 3020 1 2 0 1 9 10 28 74 0,2 98 61 1,3 NA NA NA 0 1 0 0 0 1,3 0 1
30 41 3900 1 3 1 1 7 42 9,3 2,0 97 76 1,2 62 71 27 1 1 0 0 0 2,0 0 1
31 39.6 | 3250 1 3 1 2 8 9 32 11,3 0 1 0 0 0 1,8 1 1
32 40 | 3280 1 2 1 2 8 8 114 1,5 0,1 98 89 0,0 NA NA NA 0 0 0 1 0 0,8 0 1
33 41 3075 1 1 0 1 8 51 5.8 97 0,0 0 0 0 0 0 0,3 0 0
34 | 39.4 | 3850 1 2 0 1 9 10 87 11,0 | 04 97 80 0,4 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,7 0 0
35 39 | 3860 1 3 1 1 9 10 24 54 0,0 98 86 0,1 NA Na NA 0 1 0 0 0 1,7 0 1
36 42 3385 0 1 0 1 0 0 0 0 0 0,2 0 0
37 34 | 2030 0 3 1 2 9 7 1 0 1 0 0 11,0 1 1
38 | 38.3 | 2080 0 3 1 1 9 9 75 2,4 0,8 96 88 0,5 NA NA NA 0 1 0 1 0 2,7 0 1
39 | 39.4 | 2760 0 1 1 2 8 9 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,3 0 0
40 | 39.9 | 2520 0 3 0 1 9 10 60 88 79 69,0 NA NA NA 0 1 0 1 0 4,0 0 1
41 38.3 | 3210 1 2 1 2 9 10 30 9,9 3,9 99 88 1,2 44 57 2,2 0 1 0 1 0 1,8 0 1
42 | 411 | 3140 1 2 0 1 9 10 19 1,1 0,1 97 83 0,4 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,8 0 1
43 38 | 3140 1 1 0 2 10 10 24 1,7 0,1 98 93 0,3 NA NA NA 0 0 0 0 0 0,9 0 0
44 39 | 3140 1 2 1 2 10 10 34 0,0 0,0 100 0,3 NA NA NA 0 0 0 0 0 2,6 0 1

68



RESUME

Contexte : La séquence de Pierre Robin (SPR) touche, chaque année en France, 1
nouveau-né sur 8000 a 10000. Elle se définit par une triade clinique associant une
glossoptose, un micrognathisme et une fente vélopalatine. Cette séquence peut étre
isolée ou s’associer a d’autres malformations. Les enjeux thérapeutiques sont basés
sur les difficultés respiratoires et alimentaires. Leur prise en charge n’est pas
consensuelle et dépend des habitudes des services hospitaliers.

L'objectif de notre étude est de faire une analyse descriptive des caractéristiques
cliniques et polygraphiques des enfants présentant une SPR. Selon ces données, nous
avons analysé les attitudes thérapeutiques respiratoires afin de proposer un
protocole de prise en charge.

Patients et méthodes : Il s’agit d’une étude rétrospective réalisée du 1°" janvier 2006
au 31 décembre 2014, descriptive, mono-centrique incluant les enfants présentant
une SPR, nés ou transférés au CHU de Rouen durant le 1 mois de vie. L’analyse
rétrospective des données démographiques, polygraphiques et des différentes
attitudes thérapeutiques a permis de décrire notre prise en charge des SPR et de la
comparer a la littérature.

Résultats : Quarante-quatre enfants ont été inclus dans notre étude et parmi eux, 32
ont bénéficié d’une polygraphie ventilatoire (PV) L'incidence du SAOS dans notre
population est de 72%.Un support ventilatoire a été nécessaire chez 48% des patients
(N=21/44). A partir d’'un IAH > 5/h, les prises en charge s’intensifient avec un recours
plus fréquent a la VNI (15% dans le groupe « normal/SAQS léger » versus 71% dans le
groupe « SAOS modéré » et a la trachéotomie (0% dans le groupe « normal/SAQS
léger » et 11% dans le groupe « SAOS sévere »). L'analyse de I'oxymétrie nocturne a
montré que le traitement positionnel est souvent insuffisant des le groupe
« modérée » par rapport au groupe « normal » (37% de recours versus 88%, p= 0.03)
avec une tendance au recours plus fréquent a la VNI.

Conclusion : Le SAOS est fréquent chez I'enfant présentant une SPR. Les facteurs de
sévérité retrouvés sont le caractére non-isolé de la séquence, un IAH > 5/h et une
hypoxémie nocturne. Il convient donc de réaliser systématiquement et précocement
une PV.

MOTS CLES : séquence de Pierre Robin, glossoptose, micrognathisme, fente

vélopalatine, troubles respiratoires, polygraphie ventilatoire, syndrome d’apnées
obstructives du sommeil, ventilation non-invasive, trachéotomie.

69



