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I - INTRODUCTION

Les difficultés couramment rencontrées dans le diagnostic
des syndrdmes malformatifs eaxpliquent L'intérét que de nombreux

praticiens portent & l'outil informatique.

En effet, il ne semble guére possible de connaitre, de
fagon approfondie, les quelques 3 000 syndrdmes actuellement décrits
dans la Llittérature, ni de se tenir au,courant des nouveaux syndromes

tsolés d un rythme rapide.

La démarche  diagnostique habituelle, qui s'appuie sur
La recherche bibliographique dans des ouvrages spécialisés, reste
longue et souvent infructueuse, car '"il est difficile de trouver Le
renseignement cherché lorsqu'on n'a pas déja wune orientation sur

L'identité du syndrdme (2)."

Dans ces conditions, le médecin ressent le besoin d'un
instrument de recherche et d'aide au ratsonmement qui soit un véritable

prolongement de ses capacités intellectuelles.

Pour  y répondre, L'outil informatique semble
particuliérement adapté par ses capacités de mémorisation, de rapidité
d'exécution, de traitement des données et des comnaissances. Il bénéficie
actuellement de L'apport des méthodes d'Intelligence Artificielle
qut ont permis de mettre au point de nouveauxr systémes iﬁformatiques,

baptisés "Systémes FExperts'". C(es systémes ont lusieurs objectifs:
Y Y J
- gérer les connaissances d'un domaine spécialisé,

- veproduire les raisomnements d'un expert face d une situation relevant

de sa compétence,

- dialoguer de maniére aisée avec Ll'utilisateur dans un langage proche

du langage naturel.

Dans le domaine médical, «ces systémes s'appliquent
particuliérement & l'aide au diagnostic. De nombreux systémes ont

atnst vu le Jour, dans le domaine des affections bactériennes (59),




ophtalmologiques (65), hépatiques (24), etc...

A Grenoble, Monsieur V. RIALLE (*) et le Docteur A. JOANNARD
(**) ont décidé de metitre au point un systéme expert d'alde au
diagnostic des syndromes malformatifs, celui-eci étant Ilimité dans
un premier temps, aux syndrdmes incluant une fente Labiale et/ou

palatine.

Nous auvons été chargées de réaliser l'une des premiéres
étapes de ce projet en élaborant une Base de Données d partir des

syndrdmes et de leurs entitész%mptématiques descriptives.

La recherche, le recueil, la sélection et la classification

de ces données ont donc constitué la part essentielle de notre travail.

D'autre part, la nécessité de développer les capacités
de communication du systéme nous a amenées d participer a L'analyse
du langage naturel utilisé . dans la description des syndrdmes,
et & L'élaboration d'une grammaive générative wécessaire 4 la

compréhension de ce langage par l'ordinateur.

D'importantes recherches ont été également développées
par V. RIALLE afin de définir le mode de traitement de ces données
et l'organisation des différentes parties constituantes du systéme.

Leur  aboutissement fera 1'objet de travaux ultérieurs
(55) et nous ne parlerons que briévement de L'orientation actuelle

de ces recherches qui demeurent trés spécialisées.

Afin de mieux situer Lles étapes de notre travail, nous
rappellerons les principales méthodes utilisées dans l'aide au diagnostic
informatisé, en insistant sur les progrés récents qui ont été réalisés

dans ce domaine, et qui ont abouti a l'élaboration des systémes experts.

Ensuite nous présenterons les caractéristiques principales
du projget élaboré par V. RIALLE, puis nous reviendrons de fagon

détaillée sur la fagon dont nous avons réalisé la Base de Données,

(*) Monsieur V. RIALLE - Département de Mathématiques Statistiques et Informatique médicale.
Faculté de Médecine - LA TRONCHE

(**) Docteur A. JOANNARD - Clinique Médicale Infantile - C H U de GRENOBLE.




et de fagon plus bréve sur l'interface de communication en langage natu-

rel spéecialisé.

Enfin, nous discuterons de certaines des caractéristiques de
notre travail, et tenterons de le situer par rapport aux systémes infor-
matiques déja élaborés dans le cadre de l'aide au diagnostic des syndro-

mes malformatife.




Il - [INFORMATIQUE er AIDE AU DIAGNOSTIC :
INTRODUCTION AUX SYSTEMES EXPERTS

Dans sa pratique quotidienne, le mddecin est appelé a

re des lécisions  d'ordre  diagnostique, thérapeutique et

¢

pronostique, d partir des données qui lui sont fournies par L'examen
clinitque, les examens para-cliniques et L'histoire particuliére de

ses patients.

Dans sa démarche diagnostique, interviennent deux types

de connaissances:

- connaissances Llivresques, tirées des ouvrages, des revues médicales,

de l'enseignement recu. Ce sont les connaissances "factuelles'.

- connatssances tirées de son expérience , de ses intuitions, de son
savoir-faire. De natures plus empiriques; ce sont les connaissances
"heuristiques'" (de la méme racine grecque que Lle mot '"eureka"

découvrir)(19).

Un certain nombre d'outils informatiques ont été proposés
au médecin afin de rationaliser sa démarche diagnostique et de l'aider
d faire face au développement des comnaissances. Pendant longtemps,
ces outils se sont appuyés principalement sur les méthodes probabilistes
et logiques. Parmi les méthodes d'inspiration probabiliste, on retient
notéﬁment celles qui s'appuient sur Z'application de la formuile de
BAYES (33). Cette formule, datant du diz-huitiéme siécle, pé;%et de
déduirve la probabilité qu'un patient soit atteint de la maladie =,
si l'on connailt la prévalence du (ou des) symptdmes(s) chez les malades,
la prévalence de la maladie dans le milieu dont est issu le malade,

et la prévalence du symptdme dans ce méme milieu.

Ainsi : (37)
sensibilité X prévalence de la maladie

probabilité de la maladie =
prévalence du symptdme

Cette formule, sous sa forme mathématique, a inspiré de
nombreux programmes d'aide au diagnostic. Néanmoins, de par sa rigueur,

elle est difficilement applicable en pratique en raison de 1'incertitude




des informations qui caractérise souvent le domaine médical. En effet,
les prévalences sont souvent différentes d'une région ou d'une
population 4 wune autre. D'autre part, elle nécessite un nombre
prohibitif de domnées cliniques et épidémiologiques pour établir Lles
prévalences des maladies et les probabilités d'occurrvence des symptdmes

dans chacune de ces maladies.

Parfois inspirés de ces méthodes probabilistes, de nouveaux
outils d'aide 4 la déciston ont vu le gJour. D'orientations plus
empiriques,. ils admettent 1'incertitude et L'imprécision des donmnées,
et s'appliquent mieux aux problémes médicaux. Parmi ces modéles de

"raisonnement approximatif”, on peut citer:

- le modéle de  SHAFER (58), avec la définition des mesures de-
crédibilité et de plausibilité.

- la théorie des ensembles flous, définie par ZADEH (66) et appliquée

?&r SOULA (61) & un systéme d'aide 4 la décision médicale.

Ces modéles s'intégrent bien dans les nouveaux systémes
experts, issus de L'Intelligence Artificielle, qui ont pour but de
"modéliser le comportement d'un expert humain accomplissant une tdche

intellectuelle dans un domaine précis''(26).

Dans ces systémes, les connaissances -en  particulier
"heuristiques'- de 1'expert doivent &tre reproduites sous une forme
ropre au Systéme, afin d'obtenty dee performances au moins égales

g

4 celui-ci dans le domaine concerné.

Ces systémes doivent, en outre; posséder un certain nombre

de caractéristiques :
- possibilité d'expliquer leur raisonnement,

- possibilité de recevoir de nouvelles connaissances de maniére atisée,

et sans nouvelle programmation,

- possibilité de dialoguer de maniére simple avec L'utilisatsur, dans

un langage proche du Langage Naturel Spécialisé.
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Ils se composent, en général, de trois parties:

1) Une Base de Connaissances (B.C.)

regroupant l'ensemble des connaissances admises sur le domaine.

130 aona Lo Porme do we
nvers 2LHAD [ ¥4 1 LTS e L7
"régles de production', c'est-a-dire de conditions a4 réaliser pour

déclencher une action donnée. Ces régles sont composées de prémisses

(les conditions) et d'actions (les conséquences).

et m——— e s e asmeves  mine

affections bactériennes)(59)

St : - le site de la culture est le sang
| ET
- la coloration de 1'organisme GRAM NEGATIF
' ET
- la morphologie de l'organisme EN BATONNET
ET

- le patient est un HOTE A RISQUE

Alors : 1l est probable (0,6) que l'organisme est un PSEUDOMONAS.

Les reégles peuvent &tre accompagnées d'un coefficient
exprimant la crédibilité plus ou moins forte que L'on accorde d Lla
conclusion. On L'appelle coefficient de crédibilité de la régle, au

facteur d'atténuation de la végle. Dans 1'exemple précédent. cette

valeur de crédibilité a été estimée a 0,6 par le médecin.

L'activation des régles de production constitue une chaine
d'actions rdéalisée par '"Modus Ponens'. Autrement dit : s8'il ewxiste

la régle P —> Q et le fait P, alors on déduit Q .
L'utilisation des régles simples est gérée par des régles
de stratégie ou Méta-Régles.

* Exemple de Méta-Regle tirée de MYCIN :

[ e -




8% : - le patient est un hdte d risque
ET

- 11l existe des régles mentionnant "PSEUDOMONAS" en prémisse
ET ‘

- 2l existe des régles mentionnant "KLEBSIELLA" en prémisse

Alors : il vaut mieux (0,4) utiliser les premiéres avant les se-

condes.

Les systémes utilisant des régles de production présentent L'inconvénient
d'étre difficilement mattrisableslorsque le nombre de régles devient im-

portant.

on peut alors choisir de représenter la conmaissance au
moyen de "schémas" ou "Frame". Ce mode de représentation a été proposé
par MINSKY (45) en partant de 1'idée que nous avons en mémoire des
structures stéréotypées d'informations que nous tentons de faire

coinctider aux situations qui se présentent d nous.

Ainsi, dans le systéme PIP (systéme d'aide ou diagnostic
de maladies vénales)chacun des schémas peut décrive soit des maladies
(exemple: glomérulonephrite aigiie), soit des états cliniques (exemple:
syndrdme néphrotique), soit des états physiopathologiques (exemple:

rétention sodée), au moyen des éléments suivants (24):

~ Ll'ensemble des signes retrouvés dans le tableau typique de Ll'entité

décrite (maladie, état clinique ou état physiopathologique),

- L'ensemble des régles permettant d'établir ou d'écarter l'existence

de l'entité,

- une fonction permettant de calculer un 8core de vraisemblance du

schéma considéré,

-~ des liens vers d'autres schémas, permettant de faive le diagnostic
différentiel,

- des Lliens de causalité vers d'autres entités qui peuvent causer

lL'entité déerite par le schéma,

- des liens wvers d'autres entités qui peuvent compliquer 1'état

pathologique décrit.




* Exemple(PIP):

glomérulonéphrite aigiie

PATTENT INSUFFISANCE RENALE
AIGUE
"IRIGGER"
ou SIGNE CLE
JEUNE ‘ NOTION d'INFECTION CREATINEMIE
, STREPTOCOCCIQUE ' ELEVEE
RECENTE

Parfois, les connaissances sont vreprésentées au moyen
de '"réseaux sémantiques”. Ainsi, dans CASNET, systéme d'aide au
diagnostic des glaucomes (65), la connaissance médicale est représentée

comme un réseau d'états physiologiques et physiopathologiques (24).

2) Une Base des Faits ( B.F.)

Dans cette partie sont stockées les informations propres
au cas traité, ainsi que celles déduites par le systéme 4 partir des
faits initiaux. On L'appelle aussi '"espace de travail’. FElle est

analogue a la mémoire d court terme chez 1'homme.

3) Un moteur d'Bzploitation des Comnaissances

Il est chargé de rechercher, dans la Base de  Connaissances,

celles qui concerment les éléments de la Base de Faits.

Cette vrecherche se fait par unification, encore appelée

"Pattern-Matching'.

.

Ce moteur est un mécanisme 1itératif, caractérisé par un

é
cycle de base et une condition d'arrét. Il fonctiomne sutvant le schéma

sutvant ¢




a) initialisation du processus

b) détermination des régles pertinentes par unification avec les
faits de B.F.

¢) choix de la régle & activer parmi les régles pertinentes

d) exécution de la régle sélectionnée

e) test de la condition d'arrét : si le test est positif, alors :
fin du processus,

sinon, retour en b (schéma 1)

4 A ces composants essentiels, s'ajoute un Module d'Interface

en Langage DNaturel. S'il n'a aucune influence directe sur la valeur

des Traisonnements du systéme expert, il gJoue mnéanmoins un vrole

primordial en facilitant le dialogue entre L'utilisateur et la machine.

De mnombreux systemes experts ont déja wvu le Jjour en

médecine. Nous citerons les plus représentatifs :

Aux U.S.A.

- MYCIN (59) (E.H. Shortliffe - Stanford  Research Institute .
1976)

fondé sur des régles de production, c'est un systéme d'aide

au diagnostic et d la  thérapeutique des affections

bactériennes.

Il a donné naissance d une 2éme génération de systémes:
EMYCIN, entiérement indépendant du domaine d'application,
PUFF, HEADMED, CLOT, etCG...

- INTERNIST (H.A. Pople - Université de Pittsburg - 1975)
fondé sur des schémas, ce systéme couvre & peu prés 80 % de

la Médecine Interne.

-~ CASNET (65) (S.Weiss, C.A. Kulikowski~Rutgere University.1978)
fondé sur un réseau sémantique de causalité, c'est un systéme

d'aide au diagnosticet d la thérapeutique des glaucomes.

— P I P (5.G4. Pauker -~ 1977)
fondé sur des schémas, c'est un systéme d'aide au diagnostic

des maladies rénales.
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Fig. 5.1, — Schéma d’un systéme expert basé sur des régles de production.

(Lauriére,

1982b).

Le moteur d'inférence, qui contrdle complétement 'ordre des déductions
successives, est une partie clé du systeme. Une exéaution a toujours lieu
suivant une séquence de cycles élémentaires, véritable cycle de base

représenté par la figure 5.2.

A\ 4

‘ Détection

Déterminer les régles

applicables

®

Choix
Choisir une régle et

instantier les variables {cas de la

logique du premier ordre)

Déduction
Exdécuter la partie action

at mettre 3 jour la base de fait

I

Cycie de base d'un moteur d'in

SCHEMA N° 1

TErgrnice.

Tive de l'ouvrage de M. GONDRAN (26)
"Introduction aux systémes experts"
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En FRANCE :

S A M (0. Gascuel - CHU Pitié - Salpétriére et INSERM - 1981)
c'est un systéme d'aide au diagnostic de l'hypertension arté-

rielle et des accidents vasculaires.

— SPHINX (24) (25) (M. Fieschi, M. Joubert - CHU Marseille-1982)
c'est un systéme qui s'applique au traitement du diabéte, et au diagnostic

des ictéres et des douleurs épigastriques.

Ces systémes devraient permettre d'apporter une amélioration
des performances diagnostiques de leurs utilisateurs, ainst qu'une
rationalisation de la prescription thérapeutique et de celle des examens

complémentaires.

Ils sont appelés a Jjouer un grand rdle dans 1'enseignement

et dans la recherche.

Ces nombreux avantages expliquent L'actuel engouement
dont ils font l'objet. L'importance des travaux qui leur sont consacrés

témoigne de la vitalité de ce nouveau domaine de recherches.




]

IIT - PRESENTATION DU FPROJET D’AIDE AU DIAGNOSTIC
DES SYNDROMES MALFORMATIFS .

La conception globale de ce projet a été réalisée par
V. RIALLE, et sera développée de fagon approfondie dans sa thése (55).
Nous noue limiterons done da le présenter dans ses grandes lignes,
en insistant plus particuliérement sur ce qui a été réalisé jusqu'd

aujourd "hut.

Dans un premier temps, par souct de simplification, le
domaine d'application de ce projet a été Llimité d 1'ensemble des

syndrdmes incluant une fente labiale et/ou palatine.

Son objectif ultime est la création d'une Base de

Connaissances pour l'aide au diagnostic des syndrdmes malformatifs.

Etant domné les caractéristiques de ce domaine, et en
particulier, son &tendue, son évolutivité et sa complexité, ce progjet

ne pouvait &tre élaboré d la maniére des systémes experts classiques.

En effet, dans ce domaine comme dans la plupart des domaines '"en
MOuvehent", les comnaissances sont en cours d'élaboration et évoluent
d un rythme rapide. Il est alors partieuliérement difficile de les
modéliser en terme de '"Base des Connaissances" car 1'expertise n'est
pas directement formulable sous forme de 'régles de production", de

"schémas" ou de "réseaux sémantiques!'.

Dans ces conditions, 1l est nécessaire d'effectuer une
approche plus élaborée que celle des systémes experts classiques,
et la Base de Comnaissances ne peut é&tre réalisée qu'aprés une

exploration préalable du domaine.

Pour cette exploration, V. RIALLE propose la réalisation
d'un sous-systéme d'"Aide a4 la formulation de comnaissances expertes'.
Celui-ci permettra de dégager des régles de déduction 4 partir des
données d'observation dont on dispose, 4 l'aide d'outils informatiques

 largement empruntés a l'analyse des Donndes. Cette discipline, issue
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de la Statistique Descriptive et de L'Algeébre Linéaire, utilise
différentes méthodes d'analyse (Arnalyse en Composantes Principales,
Analyse Discriminante, etc...) pour traiter de grandes quantitéé.

d'informations et mettre en lumiére des tendances sous Jjacentes aux

observations (39).

Au total, la mise au point du systéme global passe par
la réalisation d'un ensemble intégré de logiciels qui possédent des

aspects trés spécifiques, en gardant des traits caractéristiques du

point de vue de‘Z’InteZZigence Artificielle.

Ses _composantes principales sont :

T <

1) Une Base de Downnées (syndrdmes, symptdmes)

2) Un Interface de Cbmmunication en Langage Naturel Spécialisé,
3) Un Module d'aide & la formulation de connaissances expertes,
4) Une Base de Connaissances,

5) Un Moteur d'Exploitation des Connaissances.

L'originalité de ce systéme est double :

- d'une part, Il propose des outils mathématiques d'aide d la modélisation

des processus diagnostiques, dans le cas de domaines vastes et gvolutifs,

- d'autre part, 1l développe Largement la “capacité de dialogue .

"intelligent” entre L'utilisateur et la machine, dans le Llangage

naturel spéctalisé du médecin, au moyen de techniques originales

(64).




- 12 Ins —

Les composantes du systéme s'organisent suivant le schéma

sutvant (55):

Base de Données : ' o 4 ‘
‘7
* syndrdmes . BASE
* thésaurus N X DE
* lexique Alde a la formulation de :
connaissances expertes CONNAISSANCES

T 2

. L
v v J
Interface de Commuinication
2 | en Langage naturel spécialisé

¢ moteur d'exploitation

L)
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A 1l'heure actuelle, seules les parties 1, 2 et 3 sont en cours de

développement. Les parties 4 et & seront développées ultérieurement

(65).

< LA BASE DE DONNEES
Sa véalisation a fait l'objet de ce travail. Flle servira

N

TP osrnan T~ L
o 14 L UL L

! R R B Ao T~ [P 238 anT o s s S A n 3ann yaa e AL Aen
LLUr ue (444 Urrie meaicare proprener v UL e

Elle comprend :

* L'ensemble des syndrdmes incluant une fente labiale

et/ou palatine.

* un Thésaurus composé des signes descriptifs de ces syn

drdmes.

* un Lexique de ces signes.

< L'INTERFACE DE COMMUNICATION EN LANGAGE NATUREL SPECTALISE

Elément essentiel a la "ecomvivialité" du systéme, il est

en cours d’'élaboration. Il devra permettre de "traduire
des énoncés mnaturels courts et précis, en termes d'objets
connus du systéme' (54), et de recomnaitre les expressions
approchées d'un méme concept (parvaphrases). Véritable
systéme expert local basé sur des régles de production
et des Méta-Régles, il s'appuiera sur Les composants

suivants :

* yn dictionnaire regroupant tous les mots du langage

naturel spécialisé,

* une grammaire générative

* un lewique (élaboré dans le cadre de la Base de Données).

< LE SYSTEME D'AIDE A LA FORRULATION DES CONNAISSANCES EXPERTES

Nous ne reviendrons pas sur l'élaboration de ce systéme qui
fait interveniy des mdthodes informatiques trés spécialisées

et qui sera développée ultérieurement par V. RIALLE (55).
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IV - MODE DE REALISATION DE LA BASE DE  DONNEES

A - DEFINITION DE LA BASE DE DONNEES

, Il s'agit de toute 1l'information disponible actuellement sur:
le domaine étudié, c'est-a-dire sur l'ensemble des syndrdmes malformatifs

incluant une fente labiale et/ou palatine.

Nous 1'avons congue tout d'abord comme 1'ensemble de ces
syndrdmes et des éléments permettant d'arriver au diagnostic

(symptdmes, examens complémentaires, etc...)

Aprés avoir déerit chaque syndrdme sous une forme
standardisée, nous avons regroupé l'ensemble des entités symptimatiques
dans un Thésaurus. Celui~ci sert de base a l'élaboration d'un lexique

indispensable au traitement informatique de ces données.

B - ELABORATION DE LA BASE DE SYNDROMES

Dang la littérature, ont été répertoriés 102 syndrdmes

malformatifs incluant une fente labiale et/ou palatine.

@ — Leur étude a &été réalisée plus particuliérement a 1'aide

des ouvrages de référence suivants :

* "Syndromes of the Head and Neck" (29) de J.R. GORLIN ,.
JP. PINDBORG et MM. COHEN
* "Bipth Defects Compendium'" (3) de D. BERGSMA

* "ptlas des maladies chromosomiques" (34) de J. DE GROUCHY,
C¢. TURLEAU.

Par ailleurs, nous avons été amenées da compléter nos

informations 4 l'aide des ouvrages suivants :

* "Maladies osseuses de l'enfant! (44) de P. MAROTEAUX

* M"Types reconnaiesables de malformations humaines" de
D.W. SMITH (60)
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b — D'une fagon générale, on peut rappeler que les syndrdmes mal-

formatifs peuvent &tre d'origine :

- génétique * aberrations chromosomiques

* affections  géniques a4 transmission monofactorielle

. autosomique - pecessive

- dominante

.

. Liée a1l x

- environnementale : par agression fetale physique, toxique ou infectieuse.

Dans la Base de Données, chaque syndrdme est classé suivant

son origine.
A ce sujet, deux remarques peuvent Etre failtes :

<o 1l existe parfois des discordances entre les auteurs
en ce qui concerne le mode de transmission de certaines affections
géniques. Dans ce cas, nous avons retenu celui qui nous paraissalt
le plus logique, ou qui apparaissait dans les publications les plus

récentes.

< 1l existe parfois des doutes sur le mode de transmission
d'un syndrdme, et plusieurs peuvent méme &tre envisagés pour le méme
syndrdme. Dans ce cas, nous avons classé ce dernier dans sa catégorie
étiologique la plus fréquente, tout en signalant les autrves possibilités

de transmission.

En fait, de nombreuses inconnues subsistent encore en
ce qui concerne L'étiologte des syndrdmes. Elles obligeront le médecin

d une remise 4 jour réguliére de la Base de Syndr®mes.

6 - Afin de répondre aux nécessités de 1'analyse informatique,

les syndrdémes devaient étre déerits de fagon précise et rigoureuse.

- Or, l'analyse de leurs signes descriptifs dans la

Littérature, nous a posé de nombreux problémes.
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En effet :

- les signes '"secondaires" wvarient parfois d'un auteur d L'autre

(en général les signes '"caractéristiques' restent constantsld

- certaines descriptions sont parfois imprécises du fait de
L'utilisation d'un vocabulaire vague et peu discriminant (ex:
anomalies des membres supérieurs), d'expressions poétiques peu
précises (ex: yeux de biche, bouche en carpe), d'expressions

redondantes, etC...

Enfin certains termes sont difficilement traduisibles car ils
possédent plusieurs significations possibles (ex: "pit" = fossette,

fistule, etc...)

Face 4 ces différents problémes, nous avons essayé de
travailler de la fagon la plus exhaustive possible (en gardant la
plupart des signes trouvés dans les différentes sources de référence),
et la plus proche des réalités anatomo-physio-pathologiques (en

sélectionmnmant 1'expression la plus précise de chacun des signes).

d — Au terme de ce travail, chaque syndrdme a été rédigé d

partir d'un modéle standardisé composé de 2 parties :

1) dans la__premiere, figurent ses principales caractéristiques

(lorsqu'’elles sont connues) :

* Imdice de prévalence
correspondant a L'évaluation approximative de sa fréquence
d'apparition dans la population générale s
Sa quaritification peut prendre 3 valeurs :
- E pour exceptionnel (de 0 a 1 cas sur 10 millions)
- R pour rare (de 1 cas/10 millions & 1 cas/10 000)
~ F pour fréquent (de 1 cas/10 000 & 1 cas/100)

* Etiologie

* Critéres minimaux de diagnostic
(inspirés du "Birth Defects Compendium'')

* Sexe prédominant
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N L T

Chacun d'eux est assorti -dans la mesure du possible-
d'un coefficient guantitatif de fréquence, correspondant d son poids

estimé dans le syndrdme.

Ce coefficient peut prendre les valeurs :
@ pour quelquefois
S pour souvent
T pour toujours
I

pour indéterminé

Les symptomes assortis du coefficient T correspondent aux critéres

minimaux de diagnostic (malheureusement ils sont rares).

Lors du traitement informatique, ce coefficient se

transformera en une valeur numérique appelée Indice de Fréquence.

Certains symptdmes, dont nous ne connaissons pas L'indice
de fréquence mais qui peuvent orienter divectement La recherche

diagnostique, sont signalés par le terme "caractéristique'.

C - ELABORATION DE LA BASE DE SYMPTOMES

Elle représentait le point de départ indispensable & la
réalisation du systéme en permettant, d L'aide d'un vocabulaire
univoque, de couwvrir 1'ensemble de la pathologie des syndrdmes

malformatifs.

Son élaboration a passé par deux étapes indissociables

et complémentaires :

- une étape médicale, dominée par le recueil et 1'organisation des

données symptdmatiques d l'aide d'une méthode systématiques

- une étape informatique, permettant L'entrée en machine de ces

informations.




-718-

1)L 'étape médicale

Elle a consisté en 1'élaboration d'un Thésaurus regroupant
L'ensemble des symptdmes pouvant servir & la description des syndrdmes
polymalformatifs. Il s'agissait done de recueillir, de sélectionner
et d'organiser les expressions appropriées & ces descriptions (ou entités

symptdmatiques) & partir de la Base de syndrdmes déja constituée.

Ceci nous a entrainé :
- a mettre au point un mode de classification de ces expressions,
- a respecter deux impératifs : utilisation d'un langage médical spécia-
lisé et univoque.

a — D'une maniére générale, Lle recueil des expressions

symptdmatiques pouvait s'effectuer a l'aide de deux méthodes différentes

(2) :

- la méthode analytique qui regroupe les. termes significatifs a4 partir

de L’analyse de la littérature,

-

-~ la méthode synthétique qui consiste A4 les rechercher dans des listes
déja élaborées et dont "l'ineonvénient est de ne pas assurer

L'exhaustivité de 'la liste constitude’(2).

Ces deux méthodes peuvent d'ailleurs étre employées de
fagon complémentaire. Pour notre part, nous avons utilisé principalement
la premiére de ces méthodes en recueillant l'ensemble des expressions

servant d la description des syndrdmes dans les ouvrages de référence

cités précédemment.

D'autres symptdmes se sont ensuite ajoutés aux premiers
H .

pour des ratsons de logique et d'exhaustivité.

Signalons que, par convention, Les termes de "symptomes"
et de "signe descriptif' sont employés dans ce travail pour désigner
tout élément de diagnostic, qu'il soit clinique, para-clinique ou

anammestique. «
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Ainsi : "Trgitement Maternel pendant la grossesse
"Anomalies cardiovasculaires”

"Anomalies 4 L' E C G" :

sont des signes descriptifs ou symptdmes de la méme maniére que "nez

court!, "front étroit', etc...

* Remarque: un "signe descriptif' peut représenter un état pathologique
complexe, nécessitant un diagnostic préalable.
exemple : "communication interventriculaire"

"syndrdme néphrotique"

b— Une sélection des termes appropriés étalt ensuite nécessaire,

afin de respecter Les iﬁ;gfatifs de langage dégja soulignés. Elle a
été particuliérement rigouveuse, ¢'appuyant sur L'approche itérative
de chacun des termes pour cerner de fagon plus préeise l'entité médicale.
En conséquence, les utilisateurs du systéme seront contraints & une

vigilance toute particuliére dans leur analyse séméiologique.

Par ailleurs, <l s'est avéré indispensable d'adopter une

méthode de classification pour la réalisation du Thésaurus en raison:

- du nombre important d'entités symptdmatiques (plus de 1000)

- de 1l'étendue de la pathologie & déerire.

En effet, les syndrdmes polymalformatifs peuvent &tre définis comme
L'association de "dysmorphies, de défauts de structure, . ou de désordres
métaboliques, touchant pZusieurs appareils, plusieurs fonctions, voire
plusieurs systémes métaboliques'(5) et entrainant des déficiences tant

esthétiques que cérébrales, locomotrices ou sensorielles...

¢ — Le choix du mode de classification a été guidé par :

— JeS—— [e—— pes— ———— —— RS ——

- le caractére essentiellement descriptif de la démarche diagnostique .

dans le cas des syndrdmes polymalformatifs,

- l'existence de signes de niveaux différents, impliquant la

hiérarchisation de ces signes.
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Exemples :

__-REGION PARIETALE PLATE
ANOMALIES DU CRANE s="——— MICROCEPHALIE
ETC...

/ _ ___—MENTON CARRE
DYSMORPHIE CRANLO-FACIALE " ANOKALIES DE LA FACESS——JOUES PLEINES
\

ETC...

/ﬂ///,~EPICANTHUS
ANOMALIES DES YEUX<==—--—--——-ORBITE PROFONDE
ETC...

ETC...

Il paraissait done logique d’adopter wune classification

de type gggtomo—physio—pathoZogégzg représentée de fagon arborescente.

La réalisation de cette classification a éEté <iInspirée de certains

travaux, notamment :

- de ceux de Mesdames PREUS et AYME, qui ont &établi ume liste et une
classification des principaux signes descriptifs des syndrdmes
chromosomiques (53).

- du Thésaurus élaboré par le "Center for Birth Defects Information

Services" de Boston, publié ewn juin 1980.

d — Toutefois, Lle Thésaurus présenté dans ce travail diffeére

de ces deux derniers modéles de par sa classification et de par sa
richesse d'expressions, puisque nous avons voulu respecter, de fagon

quasi intdgrale, les descriptions fournies par les auteurs de référence.

Il est composé de 15 chapitres ou ensembles, divisés eux

mémes en sous-ensembles :

Chapitre I : GROSSESSE - NAISSANCE

A ~ GROSSESSE
B - NAISSANCE

Chapitre IT : CROISSANCE - LONGEVITE
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Chapitre III : MORPHOLOGIE CRANIO-FACTALE

A - CRANE
B - FACE
¢ - FRONT
D - YEUX
E - NEZ

F ~ PHILTRUM
BOUCHE
H - PAVILLON DE L'OREILLE

o
i

Chapitre IV : PEAU - PHANERES - DERMATOGLYPHES

A -~ PEAU

B - CHEVEUX

¢ - CILS et SOURCILS
D - ONGLES

E - DERMATOGLYPHES

F -~ GLANDES ANNEXES

Chapitre V : TRONC

4 - CoU

B - THORAX
¢ - ABDOMEN
D — BASSIN

I

COLONNE VERTEBRALE

Chapitre VI : MEMBRES

A ~ MEMBRES SUPERIEURS
B - MEMBRES INFERIEURS

Chapitre VII : ORGANES GENITAUX EXTERNES

A - 0. G. E. MASCULINS
B - ORGANES GENITAUX FEMININS
C - AMBIGUITE SEXUELLE




08

Chapitre VIII: APPAREIL CARDIO VASCULAIRE

SEMAOLOGIE CLINIQUE
ELECTROCARDIOGRAMME
RADIOGRAPHIE THORACIQUE
MALFORMATIONS CARDIAQUES

S O W o
[

Chapitre IX : APPAREIL RESPIRATOIRE

A ~ SEMEIOLOGIE CLINIQUE et ENDOSCOPIQUE

B - PATHOLOGIE BRONCHOPULMONAIRE

Chapitre X : APPAREIL DIGESTIF

Chapitre XI : APPAREIL GENITO URINAIRE:

A - APPAREIL URINAIRE
B - APFAREIL GENITAL FEMININ

Chapitre XII: SYSTEME HEMATOPOIERTIQUE et IMMUNOLOGIQUE

SYSTEME HEMATOPOIETIQUE
SYSTEME IMMUNOLOGIQUE

Chapitre XIII: SQUELETTE

A - CRANE

B - COLONNE VERTEBRALE et TRONC
C - CEINTURE PELVIENNE

D ~ QUALITE DE L'0S

Chapitre XIV : SYSTEME NERVEUX CENTRAL, PERIPHERIQUE
et APPAREILS SENSORIELS

ANOMALIES FONCTIONNELLES
- TUMEURS
MUSCLES

Q o
i

b
1

-~ MALFORMATIONS DU SYSTEME NERVEUX CENTRAL

E - EXPLORATIONS FLECTROPHYSIOLOGIQUES

F - ANOMALIES DE L'OEIL
G - ANOMALIES DE L'OREILLE




Chapitre XV : GLANDES ENDOCRINES - ONCOLOGIE ~ METABOLISME

A - GLANDES ENDOCRINES
B - ONCOLOGIE
C -~ METABOLISME

Exemple d'aborisation au sein d'un chapitre :

_AMON
- ~MICROCEPHALIE
ANOMALLE DU CRANE<\\\$ __»PERIMETRE CRANTENC_~NORNAL
oUT

<:;\\x : ACROCEPHALIE
. CONTOUR
////////,ANOMALIE DE LA FACE '
~__—>ANOMALIE DU FRONT

MORPHOLOGIE <
- ~
CRANO-FACIALE \\\\\\\‘ANOMALIE DES YEUX
ANOMALIE DU NEZ

ANOMALIE DU PHITRUM

NOMALIE DE LA BOUCHE

NOMALIE DE L'OREILLE

Chaque chapitre est organisé d'une fagon qui lui est propre,
guidée par la logique diagnostique (par exemple dans le chapitre
cardiologie), ou par les classifications nosologiques actuelles. Ainst,
le chapitre "MEMBRES" est articulé d'aprés ume classification établie
par le "Comité de Société Américaine de Chirurgie de la Main" & la
suite des travaux de R. O'RAHILLY et S. TEMTAMY (47).

@ — En conclusion, on peut faire deux remarques :

o st

© Bien que ce Thésaurus nme soit pas directement utilisable d'un point
de wvue informatique, sa réalisation a été <indispensable en tant que
méthode systématique d'identification des entités symptdmatiques. Sow
organisation permet, en effet, de passer au crible l'ensemble des
symptomes, qui pourront ensuite é&tre transmis 4 Ll'ordinateur sous une
forme "lexicale'. Ce Thésaurus est d'ailleurs la source d'un lexique

de symptdmes nécessaire au systéme informatique.

o Comme nous L'avons wvu, 1l ne peut &tre élaboré qu'avec la

participation de personnes habitudes au langage médical, a fortiori
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des médecins. Ceci, d'autant plus que ces médecins seront, par la suite,

appelés a "alimenter" de fagon réguliére la Base de Données.

2) IL'étape informatique

Elle est <indispensable & L'entrde des donndes dans

L'ordinateur et a été guidée par les informaticiens.

a - Son but est de faire correspondre 4 chaque syndrdme une
représentatiZﬁ.;nzaue et non ambigue dans la mémoire de 1'ordinateur.
Cette représentation a été réalisée primitivement sous la forme d'un
fgyple (entité, Uaéf?fi-

En effet; toute observation, tout résultat d'examen porte
sur une "entité médicale" (oreilles, nez, dge osseux, croissance, etc...)
et Llui attribue une valeur qui caractérise Ll'état de cette entité au

moment de l'observation. On obtient alors un couple (entité, valeur):

* par_exemple :
le couple (oreille; petite)
ou "oreille" est "L'entité médicale"

et "petite" la "valeur" attribuée par l'observation.

Pour chacune des entitds, existent plusieurs valeurs possibles:

_ - petite
L'orelle peut étre . -normale
—grande

C'lest sous cette forme qu'ont été rédigés les symptdmes
du Thésaurus. Cependant, Llors de Lleur tentative d'introduction dans
L'ordinateur, se sont posés un certain nombre de problémes linguistiques

et informatiques:
- le couple (e, wv) était souvent éloigné de 1'expression naturelle
du médecin,

- 1l se montrait insuffisant pour représenter les symptdmes composés

de plusieurs termes:

exemples : "amputation partielle des membres supérieurs’

"déficit immunitaire combiné sévére'l.
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ou pour les symptdmes composés d'un seul terme :

exemple : macrocéphalie

cataracte etCe s

- les paraphrases des expressions symptomatiques, et Lleurs synonymes,

ne pouvaient &€tre recormus par l'ordinateur.

Exemplesde paraphrases :

* signe "aplasie du radius'

paraphrases : 1) aplasie radiale

2) radius aplasique

* signe "aplasie unilatérale de la clavicule'

paraphrases : 1) aplasie unilatérale claviculaire

2) clavicule aplasique unilatéralement

Par conséquent, il s'est avéré nécessaire de procéder d une nouvelle
structuration du couple (e, v) et d'introduire un Interface de
Communication en Langage Naturel Spécialisé (I.L.N.S) capable de procéder
a l'analyse morphosyntaxique et sémantique du langage d L'aide d'une
Grammaise Générative, d'un Diectiomnaire, et d'un Lexique des symptdmes

élaboré d partir des signes du Thésaurus.

b am Le lexique correspond d la base de symptdmes utilisable
par le systéme informatique. Son emploi ne peut étre dissocié de celui
de la Grammaire Générative et du Dictionnaire dont nous parlerons

dans le prochain chapitre.

Dans le lexique, chaque symptdme est représenté sous forme

d'un triplet (objet, attribut, wvaleur), correspondant 4 une nouvelle

structuration du couple (entité, valeur).

En effet, dans de nombreux symptdmes, L'entité médicale

peut étre décomposée en 2 parties : obgjet/attribut.

* ainsi, L'entité médicale "Durée gestationnelle" se décompose en 2

parties. gestation/durée, et le signe ”@grégﬂ*ggségtégnﬂg}Zg__i 42
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* L'entité médicale "Mobilité de la face' se décompose en & parties
Face /mobilité et le signe @@gbﬂgﬁﬁé_a§yméﬁr£gqgmd§_Zgwfdce” se dé-

compose en un triplet (face, mobilité, asymétrique).

 Lorsque le symptdme est un couple simple, ou un mot-seul, Le

triplet se présente alors sous la forme

(Objet, * , wvaleur)
ou (objet, * , * )
ou (* , * , valeur’

Exemples :
- "face vonde" = (face , * , ronde)

- "turricéphalie" = (turricéphalie, * , * , )

La partie‘théorique concernant la conception et L'utilisation
informatique du lexique a été développée de fagon approfondie par
V. RIALLE (54). o

Nous nous sommes chargées de la réalisation pratique de ce lexique
en rédigeant sous forme de triplets la totalité des signes descriptifs
des 102 syndrdmes é&tudiés., Il pourra ultérieurement &tre élargi da

L'ensemble des signes du Thésaurus.

Ce Zemiﬁue est composé de 709 symptdmes. Chacun d'eux
se présente sous forme d'un triplet, accompagné de plusieurs

renseignements:

* le n® d'identification du symptime

* le n° du chapitre du Thésaurus dont 1l fait partie.

* les paraphrases el expressions synomymiques du symptome.

- (les plus couramment utiligsées).
Remarque : L'analyse des paraphrases est a l'origine de L'élaboration des

régles grammaticales qui permettront au systéme de reconnaltre le triplet

original a4 travers les différentes formulations du langage naturel.
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Entrée de 1'information Régles Lexique

dysplasie unguéale

ou | \\\\\\

dysplasie des>ongles

i (ongles, dysplasie, *)

ou

ongles dysplasiques \

Comme nous le verrons par la suite, L'élaboration des régles
devra faire appel aux connaissances du Llinguiste. Notre contribution

se situe essentiellement au niveau de la manipulation du langage médical.

* Les numéros d'identification des syndrdmes dans lesquels

figure le symptdme.

Ces renseignements permettront d'effectuer un premier triage

lors de la recherche diagnostique.

* he Niveau d'Accessibilité du symptdme (N.A.).

Nécessaire a la détermination diagnostique, cet indice corres-

ond & un niveau de difficulté ou "cofit d'observation" du symptome.
p Y

Il peut prendre 4 valeurs (de 1 a 4) dont les significations
sont les suivantes :
<> 1 = N.A. "Clinique immédiai"

symptdme visible ou identifiable sans instru

s
(observation visuelle, palpation, etc...)
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<> 2 = N.A. "Clinique approfondi™
Symptéme identifiable au moyen d'un instrument médiateur
(appareil de mesured’auscultation) sur le lieu d'observation

du malade.

<> 3 = N.A. "para-clinique standard”
Symptome révélé par un examen trés courant (radiographié,
N. F. S, antibiogramme, E.C.G, etc...) hors du lieu d'observa-

tion du malade.

<> 4 = N.A. "para-clinique approfondi"
Symptdme mis en-évidence par un examen para-clinique long et
coliteux (biopsie, audiogramme, artériographie, échographie,

EEG, EMG, scanner, etc...)

Lors de la recherche diagnostique, cet indice sera transformé en une

valeur numérique appelée "indice de fréquence”.

Parfois, 1l nous a paru nécessaive d'attribuer plusieurs
N.A. & un méme  symptdme pouvant se manifester de fagon plus ou moins
importante et  par conséquent, &tre diagnostiqué plus ou moins

factlement.

Aingi, une surdité pourra é&tre franche ==> NA 1 ou plus

modérée et décowverte d la suite d'examens spécialisés ==> NA 4.

EN CONCLUSION

L'établissement de la Base de  Données symptomatique
et syndrdmique constitue la premiére étape de ce projet d'dide

au Diagnostic.

L'étude d'une centaine de eyndrdmes malformatifs a nécessité
L'emploi de méthodes d'analyse systématique et un <important travail

de vérifications.
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Flle a permis de mettre en évidence :

- sur le plan médical : la nécessité d'une prise d'observation rigoureuse,
utilisant des termes précis, dans le souci de rationnaliser un domaine

ol la recherche est actuellement en pleine expansion.

- sur le plan informatique : la nécessité d'outils capables de prendre en
compte la grande variété d'expressions et la richesse du langage
naturel spécialisé. La réalisation d'un Interface en Langage Naturel
Spécialisé, particuliérement développé dans le cadre de ce projet,

répond 4 ce besoin.

Nous en présenterons les grandes lignes dans le prochain

chapitre.




—80-

V - L/INTERFACE EN LANGAGE NATUREL SPECIALISE

Comme  nous  L'avons vu, L'intérét d'un  dispositif
perfectionné de communication en Langage Naturel Spécialisé s'est
encore renforcé lors de la réalisation des premiéres étapes du systéme.
Son &laboration fait actuellement L'objet d'importants travauxr de
recherches (54). Il nous a donc paru utile d'en présenter les grandes

lignes dans ce travail.

Aprés un rappel des principaux aspects de la communication
dans le domaine de 1l'Informatique Médicale, nous nous intéresserons
plus particuliérement aux caractéristiques de L'Interface (ILNS) proposé

dans le cadre du systéme.

A - MOYENS DE COMMUNICATION el INFORMATIQUE MEDICALE

Afin de faciliter 1'implantation des méthodes informatiques dans le
domaine médical, de nombreuses tentatives ont été réalisées pour
développer les moyens de communication entre L'utilisateur et La

machine.

Les techniques classiques d'indexation de 1'information
(nomenclatures, mots-clés) ne répondant pas de fagon trés satisfaisante
aux besoins quotidiens des médecins, des systémes de communication
au moyen de langages artificiels ont été mis au point. Ainsi, le systéme
"REMEDE", congu par le Professeur DE HRAULME (35) se présente comme
un "Zangagevmédical contrblé" wutilisant un vocabulaire médical courant
et une syntaxe simple. Celle-ci définit les liens entre les termes

a l'aide de symboles.

Fxemple :

La phrase "Embolie de l'artére poplitée die d wune thrombose de
L'oreillette gauche" se traduit, dans le systéme REMEDE en

"Embolie < A poplitée > Thrombose < OG"

ou le symbole < = D€

et le symbole > = DU A
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Ce systéme, congu tout d'abord pour la saisie et la gestion
des résumés ou vcompte~rendué‘ médicaux, a ensuite été développé pour
permettre la création et la consultation de Bases de Données. Il a
servi notamment 4a Lla réalisation d'une Banque de données sur la

radiologie des Maladies osseuses constitutionmnelles (57).

Néarnmoins, il présente deux inconvénients principaux:

- d'une part le médecin doit apprendre d utiliser le langage artificiel,

- d'autre part, il est astreint d réaliser des résumés pour l'ordinateur

dans un langage complexe.

En pratique, l'utilisation d'un langage drtificiez se révéle
souvent difficile, en particulier dans des domaines tels que celuil de la
Génétique Médicale ou les termes ont de nombreux synonymes et les énoncés
de nombreuses paraphrases. Par ailleurs, ce langage ne permet pas de pren-
dre en compte la richesse du wvocabulaire médical ou les mots cumulent sou-

vent plusieurs concepts importants.

Le développement de moyens de communication utilisant le langage naturel
spéeialisé est done devenu L'un des principaux objectifs des nouveaux
systémes informatiques et, en particulier, des systémes experts. Il

présente plusieurs intéréts

possibilité de communiquer avec des personnes non techniciennes,

possibilité d'exploiter la richesse du langage spécialisé,

plus grande liberté d'expression pour l'utilisateur,

- possibilité d'enseignement et d'explication des raisonnements.

Un certain nombre de travawr relevant des recherches en
Intelligence Artificielle ont permis de pousser plus loin les
possibilités de compréhéngion et .de dialogue en langage naturel
spéctalisé. C(Ces travaux se hrasent notamment sur l'analyse du langage
et de ses composantes movphologique (étude de la structure des mots),
syntaxique (étude des relations structurant les différentes parties

de la phrase), et sémantique (étude de la compréhension du sens des

énoncés).
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Dans le cas du langage médical, cette analyse est facilitée
par le fait que L'observation est dépourvue d'affectivité et de
rhétorique, et qu'elle s'exprime le plus souvent au moyen d'un groupe

nominal (G.N.).

Exemple ; "souffle systolique'

"bronchopneumopathie

Les groupes verbaux sont rares, et facilement transformables

en groupes nominaul.

Exemple: Le G.V."l'age gestationnel est inférieur 4 36 semaines’,

peut se ramener au G.N. "dge gestatiomnel inférieur a 36 semaines'.

De nombreux chercheurs, linguistes et informaticiens,
se sont penchés sur les problémes de compréhension et d'analyse du

langage médical.

<o A la suite des travaux de N. CHOMSKY, s'est développée
une théorie des "Grammaires Génératives" permettant 4 1'ordinateur
d'effectuer une analyse syntaxique de la phrase d L'atde de régles
élaborées a partir de 1'étude des différents énoncds possibles de

cette phrase.

© M.G. PACAK, A.W. PRATT et M. GRAITSON se sont
particuliérement intéressés a l'analyse sémantique des termes médicaux
(48) (49) (31) (32) et ont élaboré un puissant systéme de traitement
automatique du langage médical en langue anglaise (repris par la suite
en langue frangaise). Ce systéme s'appuie sur la réalisation de
dictionnaires complexes, formés "d'une hiérarchie de concepts médicaux
avec contre-parties lexicales frangaises et anglaises'(32). Ce sont
les dictionnaires SNOP (Systematized Nomenclature of Pathology - College
of American Pathologists - Chicago ~ 1965), et SNOMED (Systematized

Nomene lature of Medecine - 18975)

_ < On citera également les travaux dans ce domaine de A.
BONNET (systéme BAOBAB), de CH. PAOLETTI (systéme BROCA) (50), de R.
DACHELET et B. NORMIER ("étude des compte-rendus d'hospitalisation

en vue d'une analyse automatique') (21).
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Ces différents travaux sont révélateurs des progrés établis
dans le domaine de . la linguistique <iInformatique et médicale. Ils
permettent aujourd’ hui ' élaboration de véritables systémes .
"intelligents', permettant d L'ordinateur d'analyser et de comprendre

le langage naturel spécialisé.

B - CARACTERISTIQUES DE L'INTERFACE EN LANGAGE NATUREL SPECTIALISE
PROPOSE DANS LE CADRE DU PROJET

Il doit permettre de "traduire des énoncés courts et précis
en termes d'objets connus du systéme" (54) et de reconnaitre les

paraphrases ou expressions approchées d'un méme concept.

Les descriptions médicales se faisant principalement d
L'aide d'expressions de type '"groupe mominal, L'ILNS a été congu par
V. RIALLE comme wun '"analyseur lexico-syntaxique ou morpho-syntaxique
de groupes nominaux', ecapable de "capter, au cours de 1'analyse, les

concepts sous-gjacents aux mots" d l'aide d'une analyse sémantique (54).

1 = Cet ILNS fonctionnera a l'aide de 3 structures principales:

a) un Dictionmaive regroupant 1'ensemble des mots du langage naturel

spécialisé, chacun d'eux étant accompagné :

~de sa catégorie Grammatico-sémantique (C.G.S.)

(entité médicale, adjectif, déterminant...)
- de sa catégorie sémantique (C.S.)
(objet = C71, attribut = Cg, valeur = C3)

- d'un "mot cononique' corvespondant au mot de l'"expression canonique

des symptdmes. (Ainsi pour "céphalique" le mot canonique est "téte")
Remarque :
Les C.G.S. domnent une orientation 4 la fois sur la catégorie

grammaticale et sur le sens (ou valeur sémantique) du mot.

Ainsi, chacun des mots du langage naturel peut appartenir

a L'une des C.8.G. sutvantes (dans le cadre de ce travail)
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- Entité Médicale = E M Exemples : téte, cou, thorax,

grossesse, etc...

- Adjectif Morphologique = A M Exemples : céphalique, thoracique,

oculaire, brachial, etc...

- Attribut descripteur = D Exemples : symétrie, taille, poids,

contour, e€tc...

- Adverbe AD Exemples : unilatéralement,

li

partiellement, eté...

- adjeetif (participe passé) = A Exemples : petit, large, gros, etc...
(participe présent)

~ Mot seul = M S Exemples : brachycéphalie, cataracte,

eyclopie, ete...

~ Substantif Valeur = S V Exemples : allongement, absence,
surélévation, blocage,
anomalie, etc...

- Déterminant =D T , Exemples : du, de la, des, d, aux, ete...

- Pseudo Adjectifs = PA Exemples : aplasique, hypoplasique, ete...

b) Une Base de Régles grammatico-sémantiques, et un moteur d'exploitation

de ces régles.

e) Un lexique de symptdmes, structuré en 3 catégories sémantiques (C.S.)

correspondant en gros auxv.tions d'objet (C1), d'attribut (C2) et de
valeur (C3).
Dans ce lexique (élaboré dans le cadre de la Base des Dovnées)
sont regroupés tous les symptdmes sous leur forme ou 'expression

eanonique’.

Chacun des mots composant une expression canonique est

désigné sous le nom de "mot canonique'.
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Par exemple, le signe "anomalie dentaire" est représenté dans le lexique

par son expression canonique :

( dents, * , anomalies )

( obget, attribut, valeur )

"dent" est Le mot canonique de "dentaire'
q

"anomalie" est le mot canonique de "anomalie'

Le mot "denmt" appartient done d la C.S. objet (C1)

Le mot "anomalie' appartient done d la C.S. valeur (C8)

Par ailleurs,

le mot "dent” appartient ¢ la C G S5 : EM
le mot "anomalie' appartient @ la C G S : SV
le mot "dentaire'" appartient & la C G S : AM
le mot "anormal"  appartient @ la C G S : A

le mot "de la" appartient d la C G S : DT

-

Dane le dictionmnaire, ils figureront de la sorte :

MoT ‘ caGs c S MOT CANONIQUE
dent E M 1 dent
dentaire A M 1 dent
anomalie SV 3 anomalie
anormal A 3 anomalie
de la Dr - -

Dans le lexique, le signe "anomalie dentaire" figure ainst :

(dents, # anomalies)

Niveau d'accessibilité : 1
Chapitre du Thésaurus : III
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2 — L'analyse d'un énoncé comportera 3 aspects :

a) Une analyse lexico-sémaniique de chacun des mots, A& l'aide du

Dictionnaire

Elle permettra :

- de reconnaitre si le mot est connu du systéme
- de lui associer sa C.G.S.et sa C.S.,
- de lui associer le mot correspondant du lexique (ou mot canonique),

st ce mot n'est pas un déterminant.

Ainsi, d l'entrde du mot "dent", l'analyse lexico-sémantique fait cor-
respondrela sortie (EM, dent, C1), et a l'entrée anomalie, correspond

La sortie (SV, anomalie, CS)

b} Une analyse syntaxico-sémaniique permettant de vérifier la cohérence

des successions de catégories grammatico-sémantiques, & L'aide de régles
g

et méta-régles activées par un moteur d'exploitation.

L'ensemble de ces 7régles correspond a une "Grammaire
Générative"” classique. Elles permettent de reconnaitre les différents
énoncés de chaque phrase (leur élaboration démoule directement de 1'étude

des paraphrases).

*4insi, sachant que dans la Grammaive Générative il existe des régles

d'écriture telles que :

— G N o= Ale < suite d'die >
groupe nominal anomalie
et
— < suite d'die P = DT E M / A M
déterminant  entité adg. morphologique
médicale
Les expressions :
"anomalies des dents! ot “Manomalies dentaires”
Ale DT EM Ale A M
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L'aetivation de ces régles se fait suivant le schéma ci-
dessous, ou chacun des petits cercles représente un état, chaque état
correspond au point d'activation d'une méta-régle, chaque arc représente

une régle de production :

\\1\? DT

* Dans notre exemple, les régles activées sont représentées par des

traits plus épais.

¢) Une analyse Sémantique qui a pour but, si les deux premiéres analyses

ont réussi, de vérifier dans le Llexique qu'il existe bien une entrée

correspondant & 1'énoncé analysé.

Au total, on peut résumer le fonctionnement de 1'ILNS par

le schéma suivant :
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ENTREE DE L 'INFORMATION

"Anomalie dentaire™

n[ o
Dictionnaire nacyse
< lexico-sémantique
.
sortie : .( SV, anomalie, C3) ( AM , dent , C1 )
Résultat sémantique C1 - Dent
cég -0
C3 - anomalie
correspondant au triplet (dent, * , anomalie)
ou
: 2)
< Analyse

GRAMMAIRE GENERATIVE

GN = Adie AM

= > vphrase acceptée

our

3)

LEXTQUE

Existence du tripZét

(dent, A anomalies)

our
v

syntaxico~sémantique

Analyse
sémantique

Signe accepté et compris par Ll'ordinateur.

En conclusion, nous rappelons que nous n'avons fait que déve-

lopper les grandes lignes de ce projet congu et approfondi plus particulié-

rement par Monsieur V. RIALLE.
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Un certain nombre de problémes d'ordre médico- linguistique
devront encore Etre élucidés et nécessiteront probablement L'intervention

a la fois de médecins et de linguistes.

Il s'agira, en effet, de déterminer aveec wun soin tout
particulier les catégories grammatico-sémantiques afin qu'il n'y ait
pas de recoupements ni d'ambiguité ewntre les termes, et de résoudre le
probléme des mots composés, des locutions et des accords en genre et

en nombre.

La grammaire générative devra enfin &tre complétée par
L'étude Llinguistique de la totalité des symptdmes présents dans Le

lexique.
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VI - DISCUSSION

L'élaboration de la Base de Donndes s'accompagne d'un
certain nombre d'observations et remarques qui devraient permettre
d'orienter la réalisation des prochaines étapes du projet ; ces

observations seront développées dans la premiére partie de ce chapitre.

Dans la deuxiéme partie, nous rappellerons 1'intérét des
méthodes informatiques dans L'aide au diagnostic des syndrdmes
malformatifs et situerons ce projet parmi d'autres systémes déja

réalisés.

A — OBSERVATIONS LIEES A L'ELABORATION DE LA BASE DE DONNEES

1) MISE 4 JOUR DES SYNDROMES

Comme mnous L'avons wvu, certains syndrdmes sont encore
mal connus, mais leur étude évolue de fagon rapide, imposant une jmise

a Jour réguliére et fréquente de la Base de Syndrdmes.

Celle-ci devra porter a la fois sur leurs caractéristiques
(prévalence, étiologie, ete...) et sur la précision de leurs

descriptions (notamment sur la pondération des signes descriptifs).

Il nous parait donc utile de revenir sur certains aspects

de la Base de Domndes actuelle, notamment :

- sur la pondération des signes descriptifs,
~ sur la prévalence des syndrdmes,

- sur les expressions utilisées pour décrire ces syndrdmes.

C'est un élément indispensable d l'efficacité de la détermina-

tion diagnostique. Nous insisterons donc tout parvticuliérement sur les

différents moyens de 1'établir.
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— D'une maniére générale, les symptdmes peuvent &tre pondérés

de deux fagons

l)en faisant une étude statistique de leur fréquence & L'intérieur d'un
syndrdme donné, ce qui aboutit & la détermination d'un indice de fré-

quence du symptdme dans le syndrdme.

Les symptdmes les plus fréquemment observés sont alors
constdérés comme hautement évocateurs. Cependant, 1ls ne sont pas
forcément trés discriminants, surtout si on les retrouve dans de

nombreux autres syndromes.

C'est pourquoi un deuxiéme type de pondération parait

nécessaire

2)en mettant en relief les signes "pathognomoniques" ou caractéristiques

d'un syndrdme donné.

Meme s'il n'est pas souvent observé dans le syndrdme,
ce type de signe est trés évocateur et posséde une grande valeur

discriminante qui permet d'aboutir rapidement au diagnostic.

En pratique, ces deux types de pondération se complétent

et doivent &tre réalisés pour l'ensemble des signes de chaque syndrdme.

— Le premier type de pondération peut s'effectuer d l'aide

des ouvrages de référence. Dans ceur-ci, La fréquence des symptdmes

est généralement exprimée de 2 maniéres :

1)soit sows la forme d'un pourcentage,

2)soit sous la forme plus empirique d'une expression quaniitative telle
que "toujours", "quelquefois', "ravement', "dans quelques cas", " dans

la plupart des cas', etc...

Malgré son apparente obgjectivité, le pourcentage ne refléte
souvent que Lla série de malades étudiée par l'auteur, et dans les
deux cas, 1l faut considérer ce type de pondération comme une

approximation plus ou moins précise de la réalité.

Lors de l'étude des syndrdmes, il a été décidé de pondérer

les signes descriptifs au moyen des 4 valeurs possibles T (pour

i
i
i
i
i
!
i




tougours) , S (pour souvent), & (pour quelquefois), I (pour
inddterminé) ) correspondant aux pourcentages et expressions

quantitatives de la littérature.
Ainsi :

- un  signe retrouvé dans 100 % des cas dans un syndrdme est pondéré
par la valeur T, ”

~ un signe retrouvé dans 99 d 45 % des cas est pondéré par la valeur

et it e it

-~ un s8igne retrouvé dans moins de 46 % des cas est pondéré par la

valeur @,
~ un signe dont on ne connait pas la fréquence d'apparition dans le syn-

drdme est pondéré par la valeur I.

Toutefois, 1l serait souhaitable d'introduire un plus
grand nombre de valeurs car les intervalles de fréquence corréspondant
a S et Q sont beaucoup trop étendus et ne permettent pas une

discrimination assez précise des symptomes.

En effet, un symptdme présent dans 99 % des cas, sera,
en général, beaucoup plus évocateur d'un syndrdme, qu'un autre, observé
dans 45 % des cas seulement. Or, ces deux signes sont actuellement

pondérés par la méme valeur S.

En fait, la fréquence des symptomes n'est pas souvent
indiquée dans les ouvrages de référence et beaucoup de signes ont
da  étre affeétés de la wvaleur "indéterminé", ce qui constitue un
obstacle important 4 la détermination diagnostique et représente un

probléme crucial pour le traitement informatique.

En théorie, cet obstacle ne pourrait &tre résolu que par

le recuetil exhaustif des observations mondiales.

. Le deuxiéme type de pondération, qui s'applique aux signes

"eqractéristiques' d'un syndrome , présente plus d'intérét diagnostique.

Lorsque de tels signes étatent signalés dans la littérature,
- nous leur  avons  attribué la valeur "earactéristique"  ou

"vathognomonique ".
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Dans ce type de pondération, on peut souligner le rdle
déterminant de 1'expert qui, de par son expérience, sera le plus apte

a mettre en relief ces signes hautement évocateurs.

Rarement connue, nous ne L'avons retrouvée que pour &6

des 102 syndrdmes étudiés.

Ceci améne & souligner da nouveau L'importance d'une mise
a Jour réguliére des syndrdmes et de leurs caractéristiques. Celle-
el pourrait Etre. facilitée par une meilleure coordination entre Les

centres chargés de collecter les informations sur les syndrdmes.

e¢) Description des syndrdmes

i e o o it s e o ot S o s ik Bl o ot ot it o e g Mt T

* Flle est parfois réalisée a L'aide d'expressions voisines matis

d'intéréts diagnostiques différents.
Exemple : - Microcéphalie
~ Brachycéphalie

C'est pour cette raison que nous avons choisi de lLes
conserver l'une et l'autre, car L'une d'entre elles,malgré sa rareté,
peut étre particuliérement caractéristique du syndrdme et donc mise

en relief par l'expert.

* D'yne maniére  générale, on remarque L'utilisation  fréquente

d'expressions trés vagues, dans la littérature.

Exemple : - malformations des membres,
~ anomalies de l'appareil cardiovasculaire,

etCess .

Il est difficile d'effectuer wune recherche diagnostique
efficace au moyen de signes s8i peu précis, ce qui nous amine d insister
sur 1'importance de la prise d'observation des patients. Celle-ci

doit &tre rigoureuse et utiliser un vocabulaire précis.
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2) GESTION DE LA BASE DE SYMPTOMES : PERSPECTIVES

a)—. L'avrborescence utilisée dans le Thésaurus met en évidence

la hidrarchisation des signes. FElle pourra servir de base d .

L'élaboration de wrégles de production qui permettront d'orienter Ile

traitement informatique.

Exemple : la série "Anomalie des OGE - anomalie du_pénis - micropénis”

Si le symptome : "micropénis" est signalé par 1'utilisateur
du systéme, L'ordinateur devra prendre en compte tous les symdrdmes
comportant ce signe ou ces 'signes-péres" : ‘'anomalies des OGE",

"anomalies du pénis'.

Au contraire, si le symptdme introduit est : "anomalies
des OGE", 1l'ordinateur devra également prendre en compte tous les
syndrdmes comportant les "signes-fils" : "micropénis'" - "macropénis",

"anomalies des testicules”, etCe..

b)e— On peut également envisager des régles plus intéressantes
dans le cadre de la rechevche informatique, qui prennent en compte
des relations autres que hiérarchiques entre les signes. Ainsi, le
symptdme "micropénis" devrait aquesi orienter la recherche vers les

syndrdmes comportant une "ambiguité sexualle"...

¢)— La nécessité d'élaborer des régles déductives est encore
renforcée par le fait que certaines entités pathologiques, bien définies.
médicalement, apparaissent comme simples symptdmes dans de nombreuses

descriptions de syndrdmes.

Exemple : la "Tétralogie de FALLOT"
Ces régles devratent permettre d L'ordinateur . de
diagnostiquer ces entités 4 partir de Leurs signes évocateurs

(cliniques, radiologiques, etc...).

L'ensemble de ces régles devra é&tre dlaboré par un expert

lors de la réalisation de la Base de Connaissances du Systéme.
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8) DEVELOPPEMENT DE LA BASE DE DONNEES

_ 51 le champ d'application du systéme s'élargit a4 d'autres
syndrdmes malformatifs, <l sera alors mnécessaire d'introduire ces

nowveaux syndrdmes et leurs signes descriptifs dans la Base de Données.

Actuellement, la plupart des malformations déerites dans
la Base de Downnées sont des dysmorphies crdnio - faciales et des

malformations du squelette.

Par la suite, <l pourra é&tre nécessaire de la compléter
et de Ll'affiner, mnotammment en Dermatologie, en Gardiologie, en

Endocrinologie et en Oncologie.

Remargues M

- Certains chapitres du Thésaurus se recoupent (notamment les chapitres
"Membres" et "Squelette'). Ceci n'entrainera pas de conséquences
pratiques du moment que chaque symptdme ne figure qu'une seule fois

dans le lexique.

- Les paraphrases et expressions synonymiques notées sous chacun des
triplets du lexique ne feront pas partie du lexique proprement dit,

mais servivont de base & I'élaboration du dictionnaire.

Certaines des expressions synonymiques sont plus de proches

équivalents du signe que de véritables synonymes.

Exemples : Hypertrophie clitoridienne et elitoromégalie.
Doigts en fuseau et doigts effilés.

En effet, la différence entre ces expressions n'a pas été jugée assez
discriminative (dans le cadre du projet), pour Justifier une
surabondance de signes dans le lemxique. Mais il pourra é&tre nécessaire
de revenir sur cet état de fait, Llors d'un éventuel élargissement

du champ d'application du systéme.
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B ~ APPORT DE L'INFORMATIQUE DANS L'AIDE AU DIAGNOSTIC DES SYNDROMES
MALFORMATIFS : LES SYSTEMES DEJA REALISES.

Jusqu'alors, les médecins se sont souvent montrés réticents

a l'utilisation des méthodes informatiques d'aide au diagnostic.

Cependant, dans le domaine des syndrdémes malformatifs

- ou la recherche bibliographique est souvent nécessaire et o le
médecin doit faire face & un développement rapide des connaissances-
il semble que 1'outil informatique pourrait &tre particuliérement
apprécié en améliorant l'activité diagnostique et le Conseil Géndtique,

et en permettant un meilleur <isolement des cas rares.

Plusieurs systémes ont déjad été réalisés dans le cadre de l'aide au

diagnostic des syndrdmes malformatifs.

En France, on c¢itera notanment :

1) LE SYSTEME A D M (10) (22)
(CHU de RENNES)

- Il wutilise des méthodes Logiques pour obtenir une orientation

diagnostique d partir d'associations de signes.

- Pour chaque signe répertorié existe une liste des maladies courantes,

rares et exceptionrielles dont il peut faire partie.

- L'interrogation orientée du systéme permet de rechercher les maladies
causales de plusieurs signes & la fois. FElle se fait par
L'intermédiaire de mots~clés. Flle permet également d'obtenir la

restitution d'un fichier nosologique réguliérement mis & jour.

- Ce systéme présente un certain nombre d'inconvénients. On retiendra,

en particulier :

* sa lenteur d'exdcution (consultations de plus de 20 minutes),

* llaspect stéréotypé de ses réponses.

2) LE SYSTEME D'AIDE AU DfAG’]VOSTIC’ DU CENTRE DE GENETIQUE MEDICALE
de MARSEILLE (2) (30)

- Opérationnel depuis 1980, il s'appuie sur la théorie des "fonctions de
crédibilité" de G. SHAFER (58).
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~ Il comprend 3 fichiers correspondant a un Thésaurus original de type
arborescent, 4 un Thésaqurus interne et aux descriptions diagnostiques.
Par rapport d ces deux systémes, le projet de Grenoble
présente certains traits d'originalité propres aux systémes Experts

et aux méthodes d'Intelligence Artificielle, notamment :

- le développement des capacités de communication en Langage naturel
spécialisé,
~ L'élaboration d'un dispositif‘ d'aide d la formulation de comnatssances

déductives.

D'une fagon générale, L'avenir de ces systémes &volués
est 118 & ume collaborations étroite entre médecins, informaticiens

et linguistes.

Pour sa part, le médecin ou L'expert devra s'ouvrir au
domaine informatique pour améliorer son rdle d'"ingénieur cognitif"
(ou fournisseur d'informations). Au mieux, 1l serait souhaitable qu'il

posséde une double formation médicale et informatique.

EN CONCLUSION

L'élaboration de la Base de Données n'est qu'une é&tape
dans la réalisation de ce systéme complexe, qui n'a pu se concrétiser
a 1'heure actuelle, car il nécessite encove d'importants travaux de

recherches.

Son efficacité ne devamt &tre testde qu'ultérieurement,
il est difficile d'apprécier, actuellement, les conséquences pratiques

de ce travail.

Nous insisterons sur son caractére expérimental et sur
le fait qu'il pourra tout au moins faciliter et orienter la réalisation

future de travaux du méme type.
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VII - CONCLUSIONS

Face 4 la multiplicité des comnaissances nécessaires au
diagnostic des syndrdémes malformatifs, le recours d L'outil
informatique paralt pleinement Justifié. De fait, grdce d l'apport
des méthodes d'Intelligence Artificielle, de nombreux Systémes Experts
ont déja vu le jour. Ils ont pour objectifs de gérer les connaissances
dans un domaine spécialisé, d'effectuer un raisonnement proche de
celut du médecin, et de dialoguer le plus "humainemeni' possible

aveec celui-ci.

Dans le cadre d'un projet d'Aide au diagnostic des syndrdmes malforma-
tifs limités aux syndrdmes incluant une fente labiale et/ou palatine,
et poursuivant ces mémes objectifs, un certain nombre d'étapes
préliminaires ont été définies. Deux d'entre elles ont fait 1'objet

de notre travail :

~ l'exploration de la partie médicale proprement dite, afin de

constituer une Base de Donmées accessible au traitement informatique,

- L'¢tude du langage naturel spécialisé afin de créer une "Grammaire
Générative" et de faciliter le dialogue entre 1'utilisateur et

la machine.

La plus grande partie de ce travail a été comnsacrée a
la premiére de ces deux étapes. La Base de Données constituée

comprend 2 éléments : les Syndrdmes et les Symptdmes.

- Les Syndrdmes sont décrits de fagon standardisée et chacun
dleux est accompagné de quatre paramétres : é&tiologie, indice

de prévalence, sexe prédominant, critéres minimaux de diagnostic.

- les Symptdmes sont regroﬁpés dans wun Lexique., Pour chacun
d'eux est défini un triplet (objet, attribut, valeur). Ce lexique
a été réalisé A partir d'un Thésaurus en 15 chapitres permettant

le recueil systématique des signes.

Ce travail, en vrenforgant les contraintes de 1'analyse
séméiologique, mnous amene d souligner I'importance de la prise
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d'observation des patients : base de toute la démarche diagnostique,
elle doit utiliser un langage clailyr et précis, &tre exhaustive et
rigoureuse, et pourrait s'appuyer sur un modéle de description

standardisée.

La vréalisation des derniéres é&tapes de ce projet est
actuellement en cours. L'utilisation du systéme, une fois mis en
euvre, devrait permettre,.en augmentant les performances diagnostiques,
d'améliorer le consell génétique et la prévention des syndrdmes
malformatifs, et d'apporter une aide & la recherche &pidémiologique

et a l'isolement des syndrdmes rares.

La réalisation de ces étapes fera - l'objet de prochains
travaux portant sur la grammaive générative, sur L'élaboration de

régles heuristiques et sur leur mode de traitement informatique.

YU ET PERMIS D'IMPRIMER
GRENOBLE, le 0 .02, AXES

Le Doyen, Le Président de thése,
'e

Y ’v J}Jk“”“/ .
A 3>r/ )
, /—/Z{;gl"‘ ' (;MJ L / /

R. SARRAZIN ’ Pr BEAUDOING
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Al SYNDROME DE MARFAN
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A2 SYNDROME OU PTERYGIUM FOPLITE

SYHDROME DE L@ BRIDE FOPLITE
FUADRUPLE SYNDROME
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A7 DYSOSTOSE CLEIDO-CRANIENNE
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s SYNDROME DE VAN DER WOUDE

SyTonyme SYMDROME DES FOSSETTES LABRTALES

f - CARACTERISTIRUES
Etiolagie = Transmigsion autosomigue dominante
Frévalsnoe = F
Criterss minimann = Fosszettes de la leyre intférieurs
Fente palating (ou labio-palatins:?
£ - SIGNES DEZCRIFTIFS
Chapitre 11T Fossettss de la lévre infeErisurse T
Fente palatine ou labio-palatine T




AY NAEVOMATOSE BASO-CELLULAIRE

Synonyme CARCINOMATOSE BASO-CELLULAIRE

Etiologis = Transmiszsion antosomique dominants
Critéres minimaux = Carcinoms baszo-cellulaire - kyste la
mﬁ hoire - avomalisz du squelette
caleifications sctopiques intracréanisnnes
ffjszettea punctiforme palmoplantaire)
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napitre XV Tumeur de 13 M&dullo-Surrénale

Fibrose ovarignneg
Mapevomatose pazn-cellulaire
qutres tumsurs cutangss
Tumeur ovarisnneg
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A10 FENTE PALATINE, CAMPTODACTYLIE ET PIED BOT

A - CARACTERISTIDUES

Eticlogie = Transmission autosomigue dominants
Prévalence = 7

B - SIGHES DESCRIPTIES

Chapitre 1 Fapts labio-palatine ]
Chapitre Il Pisd varus &Juin I

Camptodactylis.




- A1l SYNDROME D' APERT

Synonyme o SYNDROME D APERT-CRGUZON
RCROCEPHALO-SYHNDACTYILLIE

£ QUES

Eti ﬁlnqlw = Transmizsion auvtosomique dominante
(le plus souwvent: ou variabls

i

Frévalencs =

Critéres minimaux = Craniosténoss - syndactylie

B - SIGNES DESCRIFTIFS
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Syndactylis cutange des membres supdgrisurs
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Chapitre A1 Hydrongphrose
Polykystose
Utéruys kicorns

— i B

Chapitre XITI Inpressions digitiformes {orane)

stose

i
3

S T
Hypa|1a§ie Ay mawillaire inferieur
Dyzsplazie gpiphysairs
Hypoplasis du tibia
Humgrus court
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a1z NEVRITE RECIDI

A - CARRCIER
E

tiologie

B -~ SIGHMES

Chapitre

Chapitre VI

Chapitrs XIY

= Transmission autosomigue dominante

-

1l

Asymetrie de la fac
Obliguite palpdgbrale mongoloide
Hypot#$lorisme

fnophtalmie

Fente palatine

Néwvrite du plawus krachial
Anomalies & 1'électromyogramnmn:z.

e b b

VANTE DU PLEXUS BRACHIAL ET FENTE PALATINE

(IO




- CARA
thlDLlE

B -~ SIGNE

Chapitre

Chapitre

Chapitrs

Chapitre

Chapitre
Chapitre
Chapitre

Chapitre

A13 HYPERTELORISME - HYPOSPADE

= Traﬂamizsian avtozomigque dominante

minimaux = Hypertélorisme - Hypospade chesz ls=

S DESCRIPTIFE

II

111

YII

YITI

®1

IV

LDﬁQéVité 1—1%

1
=i
i

Flagiocephalie
Hypertélorisme
Fente labio palatines

Hernie inguinals
Hernie ombilicals

Cryprorchidie
Hypospade (zhez le garcon?

Cardiopathie
Imperforation anale

Aromslis de 1’ appareil urinairs

]

GETCON
fille
Sty abisme )

Retard mental ,hez 1
1la

|ﬁ:

[T+

gargon

¥

TN

(&0%)
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]
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e
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e
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Ai4 ECTRODACTYLIE

DYSRLASTIE ECTORERMIGUE ET FENTE FPALATIME
SYMNDROME E-E-C

SOy mE

A - CARACTERISTIBUES
Etiologie = Transmission adtosomique dominante
Prévalence = 7
Critéres minimaw: = Ectrodactylie -~ fAbsence 4'orifices 1
Fente palatine
CRIPTIFES

Microcéphalie
Absence d'orifices
TéEldocanthus

Fente palatine bilatédrales
Hypodontie

Oyvzplasie dentaire

Langue lobulée

lacrymau

Chapitre IV Tachesz achvromigu
Haswvus pilgmental
Canitie
Cheven clairse
Zourcils =
Hypoplasis des on
Abhsence de

i
P

T
21
I

W e W
[ U]
Tt

i
21 1
=
3t
2
{Tx
[
i

jins

—
s

3

S
144

Chapitre V Absence de sdoretion salivaire
Hernie inruinJle

b

Ectrﬁdactylie »
Syndactylie des doigts
Syndactylie dez orteils

Chapitre VI

VIT Cryptorchidisz
AFmputation centrale partielle des métacs
Amputation centrale partislle digitales
Chapitre X1 Anomaliss j l’urptére
Rnomaliss nale
Hypoplasie T & nale
Hydrongphrose
LIV Retard
Surdits

mental
de transmission

Chapitre

BEYMAaUy
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Als SYNOROME DE RAPP-HODGKIND

Etiologie Transmission auvtosomigue dominants

Frévalences = 7

B - SIGHNES DESCRIPTIFS

Chapitre III Fente labio-palatine S (70-80¥

[

Chapitre IV Cheveur raides
Dyzplaszie des
fibkzence de glande sudoripars,

it
o
[in}
—
31]
if
Bt



Als SYNDROME DE FONTAINE

8 - CORACTERISTIQUES
Etiologie = Transmizsion autosomique dominante
Frévalence = 7

B - SIGHES DEZCRIPTIFZ
Chapitre II1 Micrognathis
Fente palatins

Maltormnations des oreille=

Chapitre VI Ectrodactylis
Syndactylie des orteils

Chapitre XIV Retard mental.

— U7 bt

=



Al17 DYSPLASIE OCULO-DENTO-OSS5EUSE

8 - CARACTERIZTINUES 4 _
Etiologie = Transmission sutosomique dominante ' j
PFrévalence = 7 |
Critéres minimaux = Dysmorphie craniotfaciale - Microcornge -

Syndactylis digitale

B - ZIGNE: DEZCRIPTIFS

Chapitre 111 Hypsrtélorisme
Narines £troites
Fente labio-palatine
Glaucome
Microcornge
MicroceEphalis
Microphtalmie

e T ann B B oo Bt B o B

Chapitre IV Chevei cassants I
Chapitre VI Syndactylie partislle T

Chapitye XIIT Hypertvrophie de la mandibuls
Dyspla=zie de la meétaphysze des oz long

4
b=t bt

Chapitre XIV Afrophis optigue. o I



Als SYNDROME DE ROBINGYW

Tranzmiggimn sutozomigque dominante ou récessive 7

€+
[
[u}
—
[m
-
T

i

Critéres minimaun Amputation partielle médsomdligques des membres

supdrig2urs - Manisms

B - SIGHES DESCRIPTIFS

Chapitre 11 Nanisme T

Chapitre III Macrocéphalie 1

‘Frmn+ bomb& I

Hypertdlorisme I

ﬁwllef malsire aplati I

Nez court I

Fente labio-palatine ¥

Bouches large I

Commizsures labiales tmmt:rtes I

Troubles de 1 articulsd dentair 1

Chapitre W Scoliose I

Hzrnis inguinalse I

Chapitre WI Amputation partislle médzsomeligues des membres T
supdrieurs

Amputastion partielle digitale I

Amputation partielle Jjambidsve

Chapitre VITI HMicropéEnis I
Petit clitoris I
Hypoplaszie des petites levres I
Ectopie testiculaire Gl
Chapitre YWIII Cardiopathies I
Chapitre XITII Luxation dg hanchs I

Hypoplasie malairs, I
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A19? SYNDROME DE KNIEST

FLAZIE GOE KNIEST

A - CARACTERISTIGDUES

Prévalence

Ek o1

U.J
[ R

Criteres

B - SIGHES

Chapitre

1

Chapitrs

Chapitre

Chapitre

Chapitrs

=]

w7
= Transmission sutosomigue dominante

minimaux = Nanisme dysharmonisus - Myopis

I11

Iy

W

X111

squelettiqgues,

DESCRIPTIFS

Fnomal i

Rapport membrez supdfrisursmembre inférisur

wlr—‘"r-“—‘

Manizme dysharmonisus

Face ronds
Ervophtalmi
Frete
Fents g

i

ot
=
\Th
1

oy

=
i

D

18
F gl e r"
- n
[
iix.
R

1]
[ L e T
A
[t =

Bouchs 1 3
Cataracts

Cou oot

Lordoss

Cynhose

Soolicse

Trone court
Hernie inguinals
Hernie ombilicale
Gﬁﬁu Varadm

articulaires multipls

Infections
Sy ndroms e
Trachédomala:

Fnomaliss squelsttiguss
Flastipondylie caractérisztigue
Fetrédcissement du canal rachidisn
DEtaut de fermeture mntwrieure rachidisnns
caractéristigus

Dysplasie epiphysaire

Oz longs courts

Oz longs incurvss

Hypoplasie du bassin carachévistigus
Fetits ailes iliaque

ows vars

Gztdoporose localisds

Feeudogpiphyse des phalanges
Dy=plasie mEtaphysaire

e B LN 40 b b v fq bt et Pt T bt bt —]
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Chapitre XIV

Chapitrs XV

Dyvsplazie meEtaphysaire fémorale
caractévistigus (fémur en haltare)

DEcollement rEbtinisn
Surdité de transmission
Surdite de perosption
Petard psychomotesur global

Mucopolysacchariduris

i LY L) et

©




R20 DYSPLASIE SPONDILO-EPIPHYSAIRE CONGENITALE

A - CARRCTERISTIWUES e
Etiologie = Transmission autosomigque dominante :
Prévalencs =7 3
Critéres minimaus = Manisme - Tronc cowrt - Retard 4 ozzification
Cowa Vara

B - SIGNES DEZCRIPTIEZ
Chapitre I Manisme T
Chapitre III Fents palatine G (35X

l:t:“B:tE N
Chapitre W Cow court

—

Trong court
Trone 2n tonnesu

Ea]

—t

Chapitre WI Cryphio:
Pied
Plocages

2~ socoliose - lordose

o
s

=+

[em]

articulaires multiple

Geanu valgum
GErin Yaram

i bt et

Chapitre AXIII 1
;agment s I
Ly T
T
Pzeudodgpiphyses des métacarpisns I
Dyaphvse osseuse courte 1
CHrtes courtes I
Dyesplasie épiphysaire des oz longs I
Dyeplasie mEtaphysaire des os longs I
Fetites ailesz ilisques I
Anamalie de la charnidre dorszolombairs I
Chapitre XIW  Myopie S (B0OY
Strabisme &
Décollensnt rétinien I
Surditéd R



A2l SYHDROME DE SAY

A - CARACTERISTIWUES

Eticlogie = Transmission autosomigue dominante

Frévalence = E

Critére minimal = Fente palatine

B - SIGMES DEZCRIPTIFS

Chapitre II1 Fetite taille I

Chapitre III Fenfte palatine T
Miocrocéphalis 1

Chapitre IV Fossettes cutanges : I

Chapitre VI Implantation proximale du pouce

Doigts &ff{ilés
Brachydactylie type B
Campt@daﬂtylie

et bt bt



21

= Transmi

minimaux = Fente o

B - SIGHES O

Chapitre

Chapitre

Chapitre

111

ER RN

mental

SCRIPTIFS

Fetite taille

Micvrocdphalie

SYMDROME DE PALANT

szion autozomique réceszive

slatine - Arnomalil

Fente leJflﬁH

o nm K

Yo entoncgs

Extrémit®d nassl:

n

i
i
1]
-

117
i

fnomaliss des menbvres

Camptodastyli

L2 dez orteils

Retard mental

des

=3
- Dysmorphis Yaciale,

membhres

bt et

Retard



82 SYNDROME DE LOWRY-MILLER

]
1
2
i
5
|
!
i
i
;

A - CARACTERISTIWUES
Prévalence = 7
Etiologie = Transmission sutosomigque rdcezsive

Critévre minimal

& - ZIGHMES DESCRIPTIFS
Chapitre I Mort in utvro I
Chapitre IT Fente palatine T

Chapitre YIII Communication interventriculairs
Communication intevrauricsulaive types ostium IT I
DEfauts du cosur droit, 1
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23 UVULE BIFIDE, SURDITE, SYNDROME NEPHROTIGQUE ET ANOMALIES
COMGENITALES DES VOIES URINAIRES ET DES DOIGTS

Etiologie = Transmizzion sutosomique récessive od lide & 17X

Frévalsnos = 7

B - ZIGNE: DESCRIFTIFS _

Chapitre 111 Uvoles bifide 20K

Chapitre VI Hypoplasie globale du poucs I
Gigantisme des orteils 1

Duplicitd phalangliennsg

Chapitre X1 Regin pelvisn
Steénose urdtdrale
UDuplicits urstdrale
Syndrame nSphvrotiqus

Lot B 2 T e B e}

Chapitre ®IV . Surdité : I



Synonymes

FQPQFTEPI T1

Chapitre I11

Chapitre VII

Chapitre WIII

10U

B4

CSYNDROME
C-PSEUDOTHAL IDGHMIDE

LES

{t

Dy=zmorphis faci
Amputation conggn

Retard de crols
Fetit poids de ni

DEcks prédcocs

Migrocsphalis
achyodphalis
Fente labio-palat

Hypertélorisme

Solérotigue bley
Mez pointu
Hypoplasise
Mez petit

Petites orei
Coynge opague

des mil

11

1

hti

ez Jdes derma

nguinale

Amputation conggnitale
finférisurs ou supédrisu
Blocagess articulaires
Fhocomélie
Hypoplasis du Héms
Clinodactylie du Séme
Fied Bot talus valgus
Syndgctylies partiglless

de
rs
fu

doigt

Clitoromsgalie
Grand pEnis
Cryptorchidis

Bromaliss cardilas

11

]
T

toglyphes

Transmission auwtosomilgue

U'i =

SYMNDROME PSEUDOTHALIDOMIDE

Qllmw
ko

membhvres

doigt

les
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voa chewval I

o

Chapitre xI Rein sn f

Chapitye XIII ¢z Wormiens
Amputations congénitale
Synostose Radio-Humgral
Synostosze du genoy
g métacarpisnne
ig jambiérs

dezs membres

=

Hypoplas

Synostos
<o

= e T bt bt B et b ] 4

Hypoplasie de la culsse
Fhocomelise des membres infédrisurs
Phocoméglis des membres supsgrieudrs
Hypoplaszie de 19 avant bras

o
=
o
=

Hypoplasie

Chapitre XIVN Retard mental I
Epilepsie I
Strabisme convergsnt 1
Spina Bifids lombosacrés I

s |



&5 SYNDROME DE MARDEM-WALKER
Synonyme BLEFHRROFPHIMOSIS, COMTRARCOTURES MULTIPLE ET
MUSCULATRE
Frévalence = R
EtiDngie = Transmission sutosomique recessiv

[

Cyriteves minimans

Blépharophimosis -~
Hypertélorisme -
multiple - Retard psychomoteur

Micrognathis
Qreilles

basses

articulaires

Chapitre II11 Blé&pharophimosis
Srete nasale déprimee
Everzion de la lagvre intérieure
Fente palatine
Mobilite faciales absents
Fhiltrum long
Microstomis
Hypertdlorizsms
Epicanthus
Appendice Prétragion
Tplantation basse des oreilles
Hicrmqnathie

Chapitre IW Hirs ufl“me

Chapitre V Fectus Ewcavatu
HJmmHlﬂﬁ 13rges
Cyphos

Chapitre VI fBrachnodactylis
Blosages articulaires multiple
Figd warus dguin

Chapitre YII Dextrocardie

Chapitre X1 Fromalies rénales

Chapitre XIII MEtacarpiens allongés
Métatarsiens sllonges
Fhalanges allongdes

Chapitre XIV Hypotonis

Strabizme
Retard ps=ychomoteur
Anomalies &

1'édlectroencdgphalogramme .

1]

HYPOTONIE

FRaideurs
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Bé& SYNDROME DE SHMITH-LEMLI-OPITZ

Prévalence = R
Etiologie = Transmiszsion autosomigque rEcessive

i

Critédres minimaux rémitE naszals largs
1

2 - Micrognathis

B~ SIGHES DESCRIPTIFS

Chapitre I Diminution des mouvemsnts fostaum

t

Retard de croissance intra-utérin T
focouchement par le2 siékge I
Hypotonie néonatale Gl
Crhapitre I1 Deces avant un an 5
Retard statural T
Chapitrs III Microcéphalie =
Flagiocsphalie N
Sraphocdgphalie I
Epicanthus ) =
Hypertélorisme g
Marings sxposdes T
Evtremite nasale large T
Micrognathie T
Gencive Epaisse 1
Fente palatine R
Lustte bitide 1
Implantation basse des oreilles S
Cataracts N
Chapitre IV Fli palmaire simien =]
Augmentation du nombre des circonwolutions
digitales S
Triradius awxiszl =n £ N
Fossette sacrés G
Fossettes cutanges (Fréanale) G
Chapitre V Coy court 5
Augmentation de 1’ dcart mammelonnaire G
Hernie inguivsle G
Chapitre VI Camptodactylie a
Syndaatylie partielle des orteils G
Fulydact lie post awxiale 3
Pied Bot dguin I
Orteil gn spatule I
Brachydactylis G
ITmplantation proximale du pouce 1




Chapitre

Chapitre

Chapitre
Chapitre
Chapitrs
Chapitrs

Chapitre

i

Chapitrs

VIt

VWIII

XITT

KIW

Hypospadias
Cryptovchidie bilatérals
%illon scrotal

Fetit pénis

Ferziztance du canal artériel

Communication intery
Tétralogie de Fallot
Fro aortigus anormal

Cri o aigu

18

Uy

t

noze du pylovs

Malformations venal

m
i

Hypoplasis du thymus

Lurxation de hanche
Cova Yalas
Calcitications épiphysairss

Fetard mental
Hydrocgphalie
Epilepsie

Electroencéphalogrammse anormal

fladngsise Yarmisnne
figendsie du corps calleux
fAtvrophie frontals
Strabisme

Frtosis

Pt e P gt

B

&

=
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e7

f
Frévalence

Etiologie

itEsres

E - SIGHES

Chapitre II

Chapiterse I11
Chapitre IV
Chapitres U
Chagpitre VI

Chapitre UVITI

Chapitre X1V

CARRCTERISTIN

minimad::

CHONDRODYSPLASIE PONCTUEE TYPE RHIZOMELIQUE

YEZ
= E

[

Transmission auto

it

Microcéphalie
Faccourcissement

DESCRIFTIFS

Nanizme dvsharmonisgy
DEces avant un an
Microcéphalie
Fggion malaires 3
Front bomb2
Obliquited mongoloide
Orifices narinaives
Hypertdlorisme

Fente palatins

Fents labio-palatines
Jovgs pleines
Cataracte

Fmputsticon partielle r
membhres
Fied kot
Blocages articulaires

Fente coronale des wver
(ddtaut d'ossification

Hum#yus court

Femur court

Dysplasie métsphysairs

E”sleg1w metaphysaire
alcitications dpipl

Hypmplasie malaire

,,..,

Retard mental.

Fente coronale des

DEOmique
covps vertsbraum

Dysplasie édpiphysal
humEral =2t

des

hizomeligus

multiple

=y

F{l
1

— ‘_1_

111

tEmoral
humsyal
salres

2

e

fémoral,

[

W o= 3T e L0 A0 L W

R i
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es SYNDROHE DE MOHR

Synonyms . SYNDROME ORODIGITOFACIAL TYPE I1I

A -~ CARBCTERISTIRQUES
E

tiologis = Tranzsmission aufosomigues réceszive
Prévalence = 7
Critéres minimauws @ . Dysmorphie faciales - Polvsyndactylie
arteils - Extrémitd nasales glargie -

Hypodontie,

jand

e - SIGNES DESCRIFTIFS

Chapitre III Fente labi
Teldoanthus
Fente palatine
Lustte bifide

1]

1

o

Youte palatine ogivals
Evtrémitd nmozale €largie

¢

.
T

Langues lobulée
fAnkyloglossi
Hypodontie

i

Racine naszle #largie
Extrémitd nasale hifide

Microcgphalis

Chapitre W Thorax en entonnoir
Socoliose

Hernie inguinals

Chapitre VI Polydactylie
Syndactylie desx orteils
Prachydactylie
Fremier orteil largs
L odu gros orteil doupliguée

Chapitre VIT Cryptorchidise

i
—
ks

Tachypnds
Infections rezgpirvatoives fréguentes

Chapitr

el

Chapitre XIII Oz szurnumdralre du tarse (cundiforme)
Dyzplasise mEtaphyssire
U wormnisns
Hypoplasie du maxillaire inférieur
Fpiphyses en cdne

AIV Retard mental
Forencégphalie
Hydrocdphalie
Surditd de transmission
Hypotonis
Troubles de la coordinztion

[
O
3

]
[
ot
-
Y

5N
[$d]
Ut

e B B IR U IR E A B B R s B s B A Ty

£ e
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Chapitre

X\

Hamsvrtome unique (do dos de la langus)




B9 SYNDROME DE LARSEN

A - CARACTERISTIGUES
Etiologie = Transmission autoszomigue récessi
souventy ou autosomigus dominante

Frédominanace = Féminins
Frévalenoe = 7

Critéres minimawx = Face aplatie - Front progminent - Areéte
nasale dépvrimgs -~ Luxations articulaives -
Doigts effilés
B - SIGNES DESCRIPTIFS
Chapitre II Fetite taille N
Chapitre II1 Face aplatis T
firete nazales déprimse T
Fentez palatine S (50%)
Fente labiale 0
Front progminant T
Frognathise I
Chapitre WI Fied warus #quin

Fied valgus £quin
Doigrs effilés
Hyperlaxkite articulaire
Brachymétacarpie

Fouce en spatule

U~

Chapitre VYIII Malformations cardiaques = communication
interventriculaire

—

Chapitre IX Laryngomalacie I
Chapitre XIII Luxation tibio-fémorale

Luvation radio-humdgrale
Ostégopoross

Oz du carpe sdrnunsrairs
seudoepiphyse duy calcangum
Dysplasie épiphysaire
Platispondylis

bt £ e = LU

1

Chapitre XIV  Syndrome du canal carpien, I

IOy Y 1 SR |




B10 SYNDROME D’ ELSAHY-WATERS
Synonyms o SYHMDROME BRAMCHIG-SUUELETTO-GEMITAL

A - CARACTERISTIGUES
F

révalencs = E

Etiologie = Transmission autosomigus récessive probable
ol ligse & 170

Crit#gresz minimaux = Hypoplaziz du mawillairs supégrisur - Trouble de
1'articulg dentaire — Fente pal:*in; ou fents
de 1 1uet*e - Hypertélorizmse - chycéphalie
Fectuys excavatum - Hypospade,

B - SIGNES DESCRIFTLIES

Chapitre 111 Erachvcoéphalie
Hypertdlorizme

Ar2te nazals large
Extremite ﬂD:]lE large
Orifices Narinairss exposes

Fente palatine
_11_11- ogival
Facine nasale lar:
F\'!‘H:]\’l thie
waplasie dentair
Uvule bitide
Hypodontis
Troubkls de 17 articuld dentaive

i)
i

1]

— = U e T e b e b ped i —f —

Chapitrs U Fact eavatum

[

=

l’{l

Chapitre YII Hyp

T
]
i

T

1§
e
Hi
—

Chapitre XITIT Hy pap asies odu maxillaires supdrisur T
Blocs vertdbrauy postérisurs 1

Chapitire %IV Retard mental
Convulsions
Strasbiszme diwveraent
Mystagmus
Ftozis,

L e i = B ]



B - SIGHES

Chapitre 1

Chapitre I1

Chapitre I11

Chapitre IV

Chapitre VI

Chapitre IX

Chapitre X

Chapitres

mindman

Bil

oL

= Fetit poids de naisss
croizsance - MicrocéEph
cranictfaciale

DEZCRIPTIES

Fetit poids de naiszance
Retard de orolizsancs

Petite tzille

Dyzmovrphis crdnio-{aciszls
Microcéphalie
AsyvmEtrie faciale
Front haut
Micvrognathis

Rrogdes sourciligres
Epicanthus
Telécanthus
Hypertdlorismes
Blépharophimosis
Argls nasofrontal
fArete nasale large
Fante palatine
Fzlaiz ogiwval
Luette bifide
fivmomaliss des oreilles

aplati

comblE

Eczéma

Sourcils clairsenes
Cheveux clairssmés
Fossette pilonidals

Fied plat

Fied plat valgus
Folydactylie préavizle
Clinodactylis cduy S=me doigh
Hypospade

Cryptorohidie

Vi aigue

Frndgmis microocytairs

=3

i

SYNDROME DE DUBOWITZ

-,

=

tard de
Dyzmovrphis

[ R ]

L I e R R R R T e e I e R —
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Chapitre XIIT Retard

Chapitre

KT

Corticales des os
frnomalies des t

—

=4 L L



Bi2 SYHNDROME DE HMECKEL

f - CARARCTERISTIA

Etioclogile

f H“'I
i

TFEHSmiESiQﬂ autosonique récsssive

postérieur
- Rein

Frévalence = 7

Critéres minimaus = Microcéphalis - Encéphalocéle
Fente pnlJflnw ~ Polydactylis
polykystiogue - Smbiguitéd zemuelle

Fere ombilicals unigus

111

"

DEcass avant 1

Chapitre 11

]

i

ITT1 Microcegphalie
Micrognathis
Microphtalmis
ﬁnophtalmie

Hypertelorisme
Inclinaison frontale
Langus immobils
Fente labials

i
0
L4
En
-
—+
~
T

Fente palatine
“3+41ncte
olobome
Chapitres TV Heémarngiomes frontal (sutvrss angiomss)

Fli palmaire unigus

Chapitre WI Folydactylie postawiale de2z mains
Fol “‘Ju,vllE postaniale des pileds
Zyndactylis des orteils
Fied . bmt
Camptodactylie
L_ll.nuj-_u, e lie
Chapitre VIT Pestit peEnis
Ectopie testiculaires
fmbiguite sewuslles

Chapitre VIII #nomalies cardiovasculaires

Chapitre IX Hypoplasie pulmonairve
Diasteéme laryngs

Chapitre X Malrotation intestivnals
Imperforation anale
Fibroadénomatose bilialirs
Kyzte pancrdatigue

Chapitrs XKI Folykystose rénale infantile

Utérus bicorng

T e B T30 B o B o BN S B v O B
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Chapitre XIID Fermesture prémsturdgs des suturss I

£
Ci
[
r
[y
o)
-t
-+
i1}
ot

Chapitrs ®IV Enceplalocsl
MEninooocele
Holoprossncéphalis
Hydrocéphalie

Arnencéphalis

flaggngzgie cérgbellsusze ftotals
Arhinsncephalis

W0 ED 20 e e —

o]

Chapitre =W Hypoplassie de la corticosurrégnals



213

A - CARRCTERISTIRUES

tfjmlnqlw

Frévalence

CritéEre minimal

it

ABLEPHARIE ET FENTE PALATINE

Tranmission

R

fblépharis

B - SIGNES DESCRIFTIFZ

Ablépharie
fblepharie

Chapitre 1

Chapitre IU

Chapitre U

Chapitre VI

Chapitre VIII

Chapitre XI

Colobome

Enophtalmie

Microphtalmie

Arvomali
fAnomasli
Bnomali
Fente

1:

Absence
Anomalie de

Herni=

Syndact

Th e Y T

3

T

= O O

T

= =
113
[l

(ku

=

m

i

H

is

autozomique rio:

Unilatérals
Lilatdrale

e du se
2= des

23 duon
abio-pz

[A]

it

— T

ooulaivre

ent antfrisgur de
zilles

fineg

des lacrymales

ombilicals

3 lie

tr

amUH1:3+
mmidnication interventriculaive
ansposition

=2t s=ourcils

cuspidisenne
interauriculasire

10T

aortigues

ie

—
U

M

Maltormations

des

IV T ML

m

aros walsssauy

urogéEnitales,

1'aeil
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tzﬁlﬂglé
Prévalens

Critéres

B - SIGHE
Chapitre

Bi4 DYSPLASIE CAHMPOMEL IGUE

= Transmizsion autozomigue réc

2 = 7

I
-
5]
=
o=
i

minimau- = Incurvation des oz

S DESCRIPTIES

I Mort ngonatazle
Oetresse respiratolire

IIT Fente palatine -
Felist malaires & -1
Implantation basse des oreilles

L Thoray #troit

Scolioss

Cywphoscoliose

Y1 Incurvation des fémurs
Inzcurwation des tibias
Incurvation des humeérus
Hypoplasie du psrong
COtes fines
Paszin #troit
Lumation de hanche
Hypoplazie de 17 omoplate,

—t

et bt pd et B e B b




B15 SYNDROME DE CHRISTIAN-ANDREWS-CONNEALY-MULLER

Sy nonyne S.FEHTE PRLATINE, CRANICSTEMOCIE ET ARTHROGRYPOSE

timlorie = Tranzmizzioﬁ Autosomigues réc

Critéres minimaux = Fente palatine, craniosténoss

articulsivres multiples,

!1 o al pthlE
Oocciput progminent
Hypertslorismes

TElécanthus
Obliguite antimongoloides dez fente
rJlDEtFJlEE

Chapitre II Fente palatine

Lustte Lifids

Chapitre V Peoctius swoavatum
A,,_,)lllll‘«r:—'
Chapitre VI Fouce en adduction
“'mpfndJ tylie digitales
TJIUM goguin
Bloczges articulaivres multiple
Chapitre IX Laryngomalacie
Chapitre X Dysphagie

Chapitre XIII Mawmillaive inféErieur hypoplasigus,

R
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B1é SYMDROME DES PTERYGION MULTIPLE

B - CoRACTERISTIQUES

t
i

Etioclogie Transmiz=sion Autosomiqus rEosssiv
Critere minimal = Prerygion multipls

B o~ SIGNES DESCRIPTIFS

i

Chapitre [1 Retard de crolzszance

4]
]
i+
Y
1]

Chapitre II1 Obligquite antimongoloide des
palpgbrales
Fente palatine
Hicrostomie G
Microcéphalis o
Plépharophimosis filiformes Ll
Petit nez 2
MHicrognathis 3

(FO-100%

i e

UL

11

Chapitres W Sooliose
Hernmieg i

b

1%

mguinsl

Chapitre Y1 Syndactylis
“Jmﬁfij-t]li@
Yarus £gquin
Pizd plat walgus convens
Prerygion multiple des membres
Hypoplasis globale du pous

P e

Chapitre WIT  OCryptorchidis I
Hyepoplaszie des=s grandes lévres I

Chapitre AHI Utdyus bicorns ]

Chapitre XKI1I Anomazliss des cdtes I
Fromalises des wvertidbres =

Chapityre XIV

g A4]



H
Etiologie

Prévalenoce

Chapitre

Chapitrs
Chapitre

Chapitre

~ CARACTERISTIGUES

MimLmats

I11

U1

VILI
¥

XITI

X1

817 SYNDRCOME DE COFFIN-SIRIS

= Tranzmiz=sion autosomique récessive ou
spovadiques

= 7

= Hypoplasie des ongles - Hypoplosies du
doi ;11’

Retard de croissance intra-otérin
Retard de croissance

Microcephalie

M2z larges

Orifices narinaires exposés
Hypotdlorisme

Epicanthus ¢
Lewvres $pail:
Fente palsti

=8 m
n

=W

IR t]

]

Hivsutisms

Cheveur clairsemss
Hypoplasie des ongles
Sourcils sbondants

HHpup1451e iy Seme dJoigt

Brachydact ylia B odes doigts
BPJﬁhvd ctylie B dess orteils
Hyperlawite = i

fromaliss cardiagues

Luxation du coude
Coma Valaa

Ab=zence de yvotule
Vevtébre surnumngrairs
Blocs vertdbraus
Retard d'age osseux

N
'

i
Q}.
m-'

Retard mental
Hypotonie

e

- HMalformation de DANDY-WALKER

Ftosis

3
1§
1

— e e — = —f 1) = LT b bt bt e e s
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8
Et

818

CARACTERISTIGUES

inlogis

Préuvalences

Ch

Ch

- SIGME

apitre

apitre

Chapitre

Chapitre

Chapitre

Chapitrs

- DESCRIPTIFS

VI

111

EQ RN

PE—'t’ifvpClidS de nai

Retard de

ransmizsion autosomigue réce:

SYNDROME ORO-CRANIO-DIGITAL

0

it
o
i
i

113
]
N
s

1]

K]

Scroissanc

I

Microcéphalie
Fente labio-palatine

Lusation

unigque (des ortesils:?

¢
orteils
[}
aire unigque (pouce)

du coude

Fetard mental

5

)i}

i

L

i

Iy

o U

i



Sy NoNYIne

Et;DngiE

TIOUES

B1? NANISME MICROGNATHE

DYSPLASIE OTOSFOMDYLOMEGAREFIPHYSAIRE

Tr

o

nEmission autosomigues rEC

B - SIGHES DESCRIFTIFS

Chapitre IIT

Chapitre VI

Chapitre AHIII

Manismes dysharmonisus

Fente palatine
Micrognathis

Microm#lie bkilatévrales des membres
Micromélie bilaterales des =3

zie du maxillaire intévrisur
zie epiphyvsaire
zie métaphysairs

o
1]

Hypop
Dyspl

Dyspls

G
o

j34]
1

o

.=
rie
Tl

I

I

o=t

e |

(705




<

e20 FENTE PALATINE ET SYNDROME CEREBRO-COSTO-MANDIBULAIRE

- CHRRCTERIZTIGUES

tiologie = Transmission adtosomigque récsssiv

1y

T

8
o
(=4

i}
o

Frévalencs

iH
01

Criteres minimaux = Microcsphalis, Micrognathis, Bnomaliss d
chtes, Fents palatine

R e

B - SIGHNES DEZCRIFPTIFS

it

i
=
1ovoans
1
&

it

—
e

Chapitre I11

i
5%
T

s B E1]

s
I
e e
(R ()
(O
I SR e
i

o

4

Tt
]
i
]
hu
B e I
Ot e T
i} THRL
it o+ e
e

t
&}
%]
o]
JEE
+
0
-
1]

Chapitre VIII Communication interventriculsirce 1

Dysplazie multikystigus rénals I

T

Chapitre

Chapitre XIII DeEfzsut Jd'ozsification costals T
efaut 4'ossification vertébrale I

Chapitre XIW DébilitE mentale I




821 NAMISHE DYSSEGMENTAIRE

Tr:ngmisgion autozomi igque réceszive

B - SIGHMES DESCRIFTIFS
c

hapitre 11

Chapitre II1

Chapitre YI

Chapitre XITI

Durde de vie infeErigure 5 un an
Manizsme dysharmonieus

Fente palatine
Micrognathie

menbres supsrisur
memnbres infSrisur
ulaire multiple

Micromelie des
Micromelise des
Plocage artic

o

g_ Won

Incurvation diaphysaire
Dyzplazie meétaphysaire
Platispondylie

Defaut d'ossification des corp:

U 1

vaertsbivoas

—

[ T B e B o |



g22 SYNDROME DE AASE SHITH

A - CARAGCTERISTIGUEZ

Eticlogie = Tranzmission rdcessive autosomigque
Frévalence = 7
Critégres minimadx = Maltormation de Dandy-Waller - Loxation de

hanche - Malformation des oreilles,

Chapitre 111 Fente palatine I

Malformation des oreilles T
Chapitre Y Diametre biacromial diminogs I
Chapitre VI Pouce triphalangs 1
Chapitre VYIII Communication interventriculaire I
Chapitre ¥II  AngEmis I

#1117 Luwation de hanche ’ T

i)
T

Chapitr

Chapitre ®2IYV  Malformation de DANDY-WALKER T




B33 SYNDROME DE LA CHAPELLE

Synonyme o NANTSME MICROMELIQUE AVEC RACCOURCISSEMENT DU
' RADIUZ ET DU PEROME

A - CARACTERISTIRDUES

Etioclogis = Transmizsion autosamigue récessiwve probab

Frévalences = £

Critiéeres minimaw: = DEcks précocs, fente palatine, nanisme,
micvromElis

B - SIGMNES LEZCRIPTIFES

Pthl* E=2) Decks précoce

Chapitre 11 Hanisme dysharmonisuw

fa
=y
i
=
-
-+
-4
(i
—t
—
it
T
o<l
3
T
=
+
£
—
{
5
‘_
Ut
L

L Trone court

uy
i
=
-
+
-
14

VI Brachydactylie
Micromglis
Talus 2quin
Blocages articulsires multiple

[
=
i
g
e
o+
-3
331

WIIT Communication interauriculsive type
osftium I1

Chapitr

i

Perziztance du cansl artérisl
Chapiftre > Hfpatomsgalis
Splénomegalise

ATITIT Radius court
Radiuzs largs
Ferong court
Férongd large
Hémivertibre

Chapitr

3 (]

Chapitrs XU Adgnomse parsthyroidien
Hyperplazie cortico-surrgnalisnns

bt ot ~i

foed bt et

=i =t

4 bed - —
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R
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B24 MANISHE DIASTROPHIQUE
SO e DYSPLASIE DIASTROPHIGUE
f - CARACTERISTIWUES
Etiologie = Transmizsion auwtosomigue reécessive

Manizms oy
Malformation des
Pied bot -

Critéves minimaws =

sharmonisw: -

Retard de

Micromélis -
doigts - Symphalangie
croizsance intra-

atdvin

B - SIGNES DESCRIPTIFS
Chapitre I Retard de croissance Intra Utérin T
Chapitre II Manisme dysharmonisux T

Longdvite 1-1% ans B (25X

Chapityre III Face carrgs -1
firéte nazale #troite I
Orifices narinaires exposds I
Lévre inférisures épaisse I
Bouche large 1

Fente palatins F(29-50%
Micrognathie K]

Heéliw dpais S (300

Chapitre V Scoliose =
Cyphose 8
Lordosse =
Chapitre VI Microm#lis des membres supdrisurs T
Micromelie dez membrss inférisurs T
Fizd bot T
Inzsertion prodimale du poucs I
Pouce en adduction I
Blocages articulairves multiple I
Brachydactylie S
Chapitre VII Oryptovehidie I
Chapitre IX Infections reszpirvatoires récidivantes I
Chapitre X Hermnie inguinale I
Chapitre XIII Luwxation d2 hanche S
' Diaphyse courte T
-Corticale dpaisse T
Caleifications égpiphy=ssire anormales 0
Dyzsplasie métaphysaire des os longs I
Symphalangie T
Hypoplasie mandibulairs X
Coleifications ectupiques 5
Lustation de 1 épaule {y
Fusion des oz du carpe I
Platispondylie des wertébres cervicales I



Chapitre XIV

Conduit auditif sxterne &

tyrolt




B2%  SYNDROME DE BIRCH-JENSEN |

e ——— e L2 T I I

1 - CARACTERISTIGUES
= Transmissison sutosomique récszsive

B - SIGNES DESCRIPTIFS

Chapitvre III  Fente palatine G (LD
. Fente labio-palatine o (10
H&lix égpais I
Chapitre VI Fmputation congénitale du membre supdrisur ol
Dligodasctylie 1
Chapitye WIII Malformations cardiaques I

o |

Chapitre XII Maltormations rénales

Chapitre XIII Aplasie du cubitus
Aplasie du radius

4 L0}

—

Chapitre XIY FRetard mental
Hydrocéphalie I



B2é4 FENTE PALATINE ET SYNDROME DE RUDIGER

fo- CARACTERISZTIGUES

ransmizsszion avtozomigues réoszsive

il

+
=
fu

et
Tt
[}
.
T
i

_.{
-
i

Critegre minimal = Fente palatins

B - SIGHMEZ DEZCRIFPTIFS

ol
o
o
RN
.
o+
-1
T
—
—
el
m
—+
iH
5
-
-
il
"
=i
1
.
i
i
-
=i
]
i
]

Doz avant oun

Chapitre 111 Fentes palatine T
Traits grossiers

i
L]

Chapitres I Fli simisn ' 1

Chapitre VI Brac
[] -
[ e

-+
{Tr.
]
]
i
i
=
-3
(e
=+
Tk
i
il
—t
111
—

Chapitrse X1



C1 FENTE PALATINE ET TERﬁTOHE CONGENITAL DE LA REGION BUCCALE

Inconmue

Frédominance fE€minins

Critéras minimaux = Tératome

Chapitre XU Tératoms buccal

L

._(



2 SYNDROME DE HANHART
Synonyme o AGLOSSTE - ADACTYLIE

Prédvaslencs

A - CARACTERISTINUES
= R

i

P

Eticlogie

Criteres minimaux = Amputations des membresz - Micrognathie ou
microglossis

{

B - SIGME:S DEZCRIPTIFS

Chapitvre II1 Micraognathie
Brides intermaxillaives
Langue petite
Hypodontie
Microstomie
Fente palatine

KTV bt ted oef et

“t

e U1 Bmputations partislless des memnbres
Metacarpienness
igitales
Fhizom#liqus
Mezomeliqgue
Syndactyliss partielles

Chapi

bt fart bt e bed

Chapitre XIIT Coxa wvalga . I
Gmputations des membres I

Chapitre XIVM Retard mental . i
Faralysie faciales centrale. I



cz ACHRODYSOSTOSE

g - CARACTERISTIA

IEZ

E - SIGNES DESCRIPTIFS

Chapitre I Hanizsme dysharmonisux
Chapitre III Msz pebift
MHarines antéverséss
Brachycéphalis
Fente palatine
firéte nasale déorimgs
Extrémits ﬂa~:15 large

= W

Ui'

vaﬁr+¢1411
Fhiltrum long
Malformations dez orsilles

[

Chapitrse IV vEaplasie des ongles

Chapitre VI Blocags articulsivs
Hypoplasie pdrtlelle rhizomsligue
Hypoplasie partislle médsoméligus
Brachydactylis des mewmbrez supgrieurs
Byrachydactylie des membres inférisurs

Chapitre XIII Calcocifications sxtrazquelettigues
Epiphyses en obHne
Defaut d'oszification des corps vertdébraux
Vabte ot orédne épaisss
Bvance de 17 &gs ossew;

Chapitre IV Retard mental,

Pl e B T e B e B B o B

—t

— b L0 U e

bbb et bt ed



C4

FENTE LABIO PALATINE ET ENCEPHALOMENINGOCELE

Critére

& = 7
o = 7
minimal = Enceéphalomeningocile

B - SIGNES DESCRIPTIFS

Chapitrs

XIII

Fente palatine
Fente labic-palatine
Fente labials
Hypertdlorisme

Enceéphalocils

M&Eningoos
GGliome

b B A e

s




B - CARACTERISTIWUES
Et =

l'llu_)rglw

Critere:

B - SIGNES DE!

minimaux = Hyperts
& i

Chapitre 111

Chapites

Chapiti

[
-
fu

apitr

Chapitre

Chapitr

=

=S

e

1)

VI

WIT

UITI

ERY

C5 DYSPLASIE FRONTO NASALE

CRIFTIFS

Brachycodgphalie
Hypertdlorisms
Télécanthus

Cermoide epibulbaive
Cataracte

Colobomse de la paupiérs
Hicrophtalmies

fnophtalmie
Mez plat

Elargissement de ls base du
Evtrégmitd nasals bifids
Appendices preé-—auriculaires
Oreilles basses

Abzence de Tragus

Fente médiane de lz lévrs =

Fente palatine
Ectopile des orific

Aréte nazale concave

1]
i

Implantation frontale en W
Hernie ombilicale

Pm vwdactylis
\'Hj.iv +' J1lie

“3mrkud ctylis

Brachyda _tylie

Croptorchidie

Cranitum bifidom

Hypoplasies des sinus fronts

Rgendg=sie du corps calleus
Fetard mental
Enc

cEphalocele antdrisur
ngos

transmission

[ =]
5
—

f
=
3]

t
T

1
[y
=]
e}
1T

FRR:d

LI

narinaires

EURSTISUrS

FURECTigUre

]

o £ b

ot b et 80— bt

— T

[ae i e

]

[ e T A N I




Cé SYNDROME DE CORNELIA DE LANGE

Synonymez  SYMDROME OE LANGE
TYRFUS aMSTELODAMEMSIE

143}

6 - CARACTERISTIGUES
Fravalences =

F

Eticlogis = 7
Critérss minimaux  Syndactylie partielle des orteils

Malformations des mains - Retard sztatural -
Retard mental ~ Philtrum long - Oritice
njrinaire gxpozsg — Hirsubtisms - Synophris,

B - SIGNES DESCRIFTIFS
Crhapitre 1 Poids de vaissance bas . =
Detyresse respiratoire néonatale 5
Chapitre I1 DEckzs avant six ans =
Retard de croissance statural T
Chapitre 111 Microcephalie S P3RS
o brachyogphalie =
Nez petit I
Fréete nasale atfaissde I
Orifice narinsirve suposé T
Fhiltvrum long T
Microgrnathie I
Legvre supdrieure fine S
Etsoun 12gyre intérisure fins S OFFH
et sou commissurss labiales tombantes 5
Troubles de 1 articuld dentairs I
Fente palatine & (20 X
Falais ocqgiwval (B0 %
Creilles basses 4
Chapitrs IY  Synophris T

Cils longs

Cils bowcleés

Implantation basse deszs cheveux
Hirsutisme

—

Hypoplasie des crétes digitales I
Pliz palwmzires zimiens S B4 M
Triradius palmaire en £ I
Bnglome =
Chapitre W Col court g
Hypoplasie des mammelons g
Hernie inguinale ¥
Hypoplasie scromélique des membres supdrisurs S
Hypoplasie scroméligue des membres inférieurs S (F9 X
Hypoplasie mésomdligue des membresz supdrisurs S
Brachydactylie totale &
Doigts effilés 5




Chapitye

Chapitre

Chapitre

Chapitre

Chapitre

WIT

UITI

Ix

=1

X111

XIYI

XIu

Clinodactylie du Beme doigt

Fli unigue duw S&me dJoigt
Implantation proximale du pouce
Cligodactylis

Phocomelie

Blocage articulaire unigue du membrs
supgrisur (couds)d

Syndactylise partielle desz orteils
Microm#lies des membres supdrisurs

Ectopie fTesticulaire
Hypospadias
Rtrdgsie desz grandes liavres

Malformations cardisguess

Cri faible

Cri raugue

Infections respiratoires récidivantes
ptrégzie des choanes :

Troukleszs de la succion
Troubles de déglutition
Malrotation intesztinals
Hernis hiatale

Duplication inteztinale

Malposzition cardiotubérositaire
Sténose do pylore

Hypoplasie rénale
Kyste rénal
Utérus bicovrne

Hypgggmmaglmbuliﬂémie

i

Retard od age osseun
Hypoplasie de 1" humérus

Tt

Hypoplasie du vradius

Hypoplasie du cubitus
Lumation radio humérals
Rplasie de 1 avant bras
Aplasie meétacarpisnne
stp]a*im de hanche
sion des oz du carpes
e “TiLam ruurt

“?' L.

,yzplagiu epiphyiaire radiale
~aractéristiques

Retard mental

Hypertonie
Convulzion

Détaut du langage
fMyopie

Ut

v ED A0

Q

& U %3]

IR e B = ]

=

W P O e

£

W= W W0 BT e e e e 1

£ A0 £ L0~

U £ U ov U

(70 %)

(20X



Festigmatizme il

Céoite Gl

Colobome de lz papille [N
L'association lévre supdgrieurs fine, 1
inférisure fine, commiszsures labisles tomb
gzt caractéristigue du zyndroms,

Remargus




c7

- CARACTERISTIQUES

Critére minimal

FENTE LABIO-PALATINE EY

bl

)

E

GEmsllarv

i

SIGHEL DESCRIPTIFLS

Chapitre I

Chapitre III

Gemellarits
Monztvre doubles

Fente palatine
o fente labio

ite

i
-
1}
ot
11
fud
(=2
)
1]

JUMEAUX THORACOPAGES

T
I

i

1O



C8 FENTE LABIO-PALATIMNE ET

A - CARACTERISTINUES

Etioclogie = Indétermings
Prévalencs = 7

B - SIGHES DESCRIPTIFS

Chapitre I1 Glossoptoss

Micrognathis
Fente palatine
oy fente labio-pal

MALADIES

atine

Chapitre VIII Msltormations cardiagues

CARDIAQUES CONGENITALES

o =

[



cy?

Critére mivimal

B - SIGHES

FENTE LABIO PALATINE

Frnencéphalie

DESCRIFPTIFES

Fente

palatine

Exophtalmie

Chapitre XIV

Chapitre XU

fAnomalies

fAnencephalie

endocriniennes

ET ANENCEPHALIE

o
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Sy viovy me

Criteres

¥

Chapitre

Chapitvre W

Chapitre VI

DYEPLASIE
SYMNDROME
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SCRIFTIFS

Premature
Hemiatrophis faciale
Front bombe

Obligquits
palpgtrals

m

.ﬂ

Colobome de la conjonc
Colobome unilatsrales d
SUpETleures

Colobome unilatérals
intérisurses

Colobome de 1M iris
Cataracte
Microphtalmis
Arophtalmis

Fetite corngs

REgion malaire aplatis
Fetite langqus

Langue bifide

Fente labio-palatine
Lustte bifide

Uritice buccal largs
Falais wq1”41
Hypoplasis du pawvillon de
1m;14n+g*1nn hazze
ARprendices prétragiens
Méat £troit
Rétrognathis

Scolioss
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Chapitrs

Chapitr
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Chapitre

Chapitre

Ix

Xl

LG

LAY

Tétralogie de Fallot
Complexe d'Eisenmergeyr

Hypoplasie dez glandes szalivaires

Hypoplasie pulmonsiv

i}

Rein unigqus
Mretéve double
Ectopie veénale (pe

L

]
[

fAnomaliss vertsbhr,

i
et

1
i1

il

Malformation de laz charniérs ooccipito-

vertdrale

Vertébres cundgiformnes

Blocs wertdbraux {(cevviocau)
Yertiebres surnumndraives
Hemivertéhvres
Anomalies des cotes
Hypoplasie malai
Hypoplasie du maxillairve infévrisur
Hypoplasie des =inus maxillaires

Fetard mental
Encéphalocels
Surdits de o
Strakbizme
Frozis

Spina bifids
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\thltru IT1

Chapitre

U1

X111 Paralysis=

Hypertélorisme

Ghliguitsd mongoloide des tentes pi
Mobkilité asymeétrique de la face
Fente palatine

Hypodontie

Amputations fotalesz phalangisnnes
membres supdriesurs

Amputations centrales phalangienne
membres supérisurs

Amputations totsles phalangiennes
membres intErisurs

Amputations centrales phalangignnes

i)

membres inférieur
Ces amputations
Brachydactylie bty
Brachydactylie ty
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}
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=
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faciale

Q1

Obliquits

winetrigu

Hypodontis -

i

meEmbras
membyre

on partiells phalangienne des
Brachydactylie,

) Q11 SYNDROME DE CHARLIE M

A - CARACTERISTIGUES

Etioclogie = 7

Prevalence = 7

Critegres minimaux = Hypertelorizme -
fentes palpébrales -
partiglle phalangienne des
Amputati
inférieurs -

Bo- SIGHES DESCRIPTIFS

=

mongoloide des
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membres sSups
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c12 SYNOROME DE PIERRE-ROBIN

E = 1

Chapitre

Chapitre

Crhapitre

Chapitr

Chapitr

= Indéterminse
=] = 7
minimag:: = Fente palatine - micrognathie
S DESCRIPTIFS
11T Fente palatine
Micrognathis
Glossoptose
fromalies des yeu
Anomalies des oreillss
YT Syndactylis
MITY Communication interauriculaire
twpe osztium 11
Commuinication interventriculaire
Fersistance du canal artériel
SZitus inversus
Tetvralogis de Fallot
Rétréciszenent pulmonaire
Coavrctation aortigue
111 Anomalies du s=guelette
XIV Retard mental
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C 13 SYNDROME PTERYGO-ACRO-VERTEBRAL

A - CARACTERISTIQUES

Etiologie
Critere Minimal

B - SIGNES DESCRIPTIFS

Chapitre HI

Chapitre 1V

Chapitre V

Chapitre VI

Chapitre VII

Chapitre VIII

Chapitre XIII

Chapitre XIV

= ?

= Ptérygion multiple

Asymetrie faciale
Fente palatine
Uvule bifide

Implantation basse des cheveux

Cou court
Cou rigide
Scoliose

Camptodactylie
Pied en piolet
Ptérygion multiple des membres

Agénésie des grandes lévres
Cryptorchidie

Communication interventriculaire

Blocs vertébraux

Malformation de la charniere occipito-vertébrale
Céte surnuméraire

Hémivertebres

Défaut de segmentation des vertebres
Synostose carpienne

Synostose tarsienne

Malformation de Sprengel

Hyperreflectivite
Syncinésie
Syringobulbie
Quadriplégie

Ptosis

Troubles sensitifs
Strabisme convergent
Nystagmus horizontal
Atrophie rétinienne
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Cl4

~ CARACTERISTIGUES

A
Etiologis = 7

Prédominance féminine

B - SIGNES

Chapitre 1

DESCRIFTIFS
fleymetrie
Fente pala
Uyule bBifi

Implantati

Cou court
Cou rigide
Scoliose

UIIll

Chagpitre Communicat

Chapitre XI Rein wunigu

Chapitre ¥III

Malformati
vertébrale
Chtes
Hémivertabh
e faut de

Malformsti

Spina Bifi
Hyper refl
Synocingsis
Sy ringomny
Syringobul
Duadriplég
Troubles =
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8 - CARACTERIS

15 SYNDROME DE HO

—l e 2L T

t
el

E - SIGNES DESCRIPTIFS

Crapitre III

Chapitre IV

Chapitre WV

Chapityve WIII

Chapitre XIII

Microgrnathie
Fente palatine

Fli palmaire unigue

Main bote cubkitale
Folydactylie préaxiale

1
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ion de hanche
zie Jdu tibia
Incureation péroniére
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C1é SYNDROME FEMORO FACIAL DE

B -~ CARACTERISTIQUES

Ltlﬂluglw = 7

Prévalesnce = E

Critére minimal Hypoplasie {fémorals

B - SIGNES DESCRIPTIFS
Chapitre II1 Fente palstine
Léwvre supédriszuare fine
Fhiltrum long
Micrognathie
FPetit nez
Extrémite nasale larags
Olliguitd mongololde des fentes

Chapitre ¥IIT Hypoplasie feémorale
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C17 SYNDROME DE MAJEWSKI

g - CARACTERISTIGUES

Frévalence

Tt

Criteares

B -~ SIGNES

Chapitre

Chapitre

i

Chapitr

T

Chapity

Chapitre

Chapitre
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o
]
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-
-+
1
i1t
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minimans

I11

VII

WILI

XIII
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Inconnuse

7

il

t
i1}

oM

Fente lab

sle ou labioc-palatin
PU1yd;f { =

DESCRIPTIFES

DeEtrezse respiratoire ndonatale
Languds immobils
Langue bitide

Fente labiales ou labkioc-palatine

Folydactylie
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cis FENTE PALATINE ET DUPLICATION ORALE

A - CARACTERISTIGUES
Etiologies = 7
Prévalence = 7

it

Critéerse minimal Palaiz dupliqus

B - SIGNEz DEZCRIFTIFC

Chapitre III Hypesrtelorisme
Falsis dupliguaes
Fente palatine
Langus bifide

o

[aaat



cie FENTE PALATINE -~ ANKYLOSE STAPEDD VESTIBULAIRE ET OLIGODONTIE

A - CARACTERISTIQU

Etiolmgie

Frévalence

= Inconnus

H

E

Critéres minimaux = Fente paslstine
Gligodontie - Fusion du carpe -

B - SIGNES DESCRIFTIFS

Chapitre I1I

Chapitye XIII

Chapitre XIW

Oligodontis
TéElgcanthus
Fente palatine

Fusion du o
Fusiown du tar

Surdité de transm
Maltormation des o

Maltormation
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c20 FENTE PALATINE ET NEUROBLASTOME CONGENITAL

f - CHRACTERISTIGUES
Etiologis = Inconnus
Critére minimal = Meurobtlastoms
B - SIGNES DESCRIPTIES
Chapitre III Fente labio-palstine
Fente palatins
Microcéphalie
Aromalie duy pavillon de 1Morsilles
Microphtalmis
Cataracte 5
Chapitre UI Raideurs articulaires multiple

Folydactylie

Chapitre YIII Canal nr+é
DEyaut =

Chapitre X Diverticule de Mecksl
Chapitre XIIT Luxation de hanche

Chapitre ®IVW Hydrocéphalie
Malformation de Dandy-Walker
Meuroblastoms
Faralysie oculomotrices
Hypertonie
Fpodndsie du corps calleuw
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SynoTyme

i - CARACTERISTIQUE

Eticlogie

CritéEres

c21 SYNDROME DE BECWITH-WIEDEMAMN

SYMDROME DE MACROGLOSSIE -~ OMPHARLOCELE

E

G SYMDROME -
= Inconnues

corticosurrgnale

B - SIGNES DESCRIPTIFS

Chapitre

i
T
0
i
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=
T

Chapitre

Chapitre

Chapitre

Chapitr

il

Chapitre

Chapitr

at
O

I

11

I1I

K

VITI

>

Hydramnios
Prématurs
Anomalies du placentas
Hypoglycémie ndonatale

Gigantisme symStrigue
Gigantisme hdmihypertrophigues

Microcgphalie
Yeur progminents

Macroglossie

Region occipitale progminents

Sillon duy lobe de 1'oreille

Fossette de la face postéErisure de 1'heliy
Fente palatine

Glossoptose

Fetrognathie

Arngiome (facial: - -

Omphalocgle
Hevynie ombkilicals
Hernie de 13 ligne blanche

Clitovromsgalis
Cryptorchidie

Cardiom#galis

Malrotation intestinale
Hépatomégalis

Splénomggalis
Hépatoblastoms

Eventration diaphragmatigus
Fancrédatoms&galie

Tumeur ds Wilms
Mephromggalie
Hyperplasie utérine
Htgrus bicornsg

minimaux = Macroglozsie - Omphalocéls - Hyperplaszie
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Chapitre

Chapitre

Chapitre

Chapitre

XI1

X111

XY

Degficit immunitaire combing sdvire
Age osseux svancd
Corticales gpaissie
Déformation en #gperon des vertébre

lombaivres

Fetard mental
Hydrocéphalie
(sliome

2 la medullosurrEnale
Hyperpla: & la corticosurrénale
Carcinomse de ls corticosuvrgnale
Hyperplasie Ju testicules endocrins
Hypoglyodmis

Hypocalcogmie

Hyperlipidémis
Hypercholesterolémie

Apudomess

Fibrome

Fhabdomyvosarcoms
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D1

COMMUNICATION

FENTE

PALATI

NE , MICROGNATHIE, PIED BOT VARUS EQUIN,

INTERAURICULAIRE ET PERSISTANCE DE LA VEINE CAVE

e patd
minimaugx =

FEﬁfE
Micvrog

Pied b
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Ferzis
gauche
Trooakl

SUPERIEURE GAUCHE
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Fentes palatine, micrognathis, pied kot wvarcus
@quin, communication intevauriculaive,
perziztances de la wveing cave supdgrieurs gaudchs

CESCRIPTIFS

palatine ' T
nathis T
ot wvarus gauln T
ication intresvauriculaives T

tance de la wveine cave supdrisurs T
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(b SYNDROME

SYMNODROME W

XY= R R Y=

- CARACTERISTIQUES

a

Prévalencs = E
Etiologie = Tranzmizsion récessive

CEZCRIPTIFS
Pozze frontale

Hypertelorizms

Fente palatine

Fente médiane de la lévre
Obligquate antimongoloide
palpdbrales
Facine na
Ensellure
Oligodonti

SIGHES
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Camptodactylie
Fied crsue

Chapitr
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Chapitr
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D3 SYNDROME ORO-DIGITO-FACIAL TYPE I

Synonyme o SYNDROME DE PAPILLON - LEAGE - PIZAUMME

A - CARACTERISTIQUES

Etioclogie = Transmiszsion lige &5 1'%

15850 D000

-
-1
1Tk,
o
[
11}
T
1

1gue immobils, langue lobulée

Py ?

hyperplasis

Critéres minimaux = La
des glandes sdbacdes

B - SIGHEL DESCRIFTIFS

Chapitre 11 Mz Stroit

41
54}

Dygtopie latdrale des canthi
HypertElorizme
Front bombéd
Figssurse médians de la lévwre supdrisures
Langues immokile
Fentes labisle
Fente palatine
Langue lobuldés
Dysplassie dentairs
" Dentz: surnumEraires
fAromalis de 1 articulg dentaivs
Hypodontis
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Chapitre VI Clinodactylie des doigts S (R0
2t/ o0 ”VHJQW'H iz des doigts
st Sou bracshydactylie des doigtrs
gt son poly d4r+“1'e des doigts
Syndactylis des orteils S (FaX:
st ou brachydactylis des orteils
et o0 polydactylie des orteils

Chapitre X111 Augmentation de 1’ angles de Welbker
Hypoplaszis des o= malaives (75
Métacarpiens court

[

M&tacarpiens trap
Métatarzienz cour
Métatars
Epiphysses
Gstdopor:

Fente du
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Chapitres IV

Chapitre XU

DERilite mentale modérse
Hydrocgphalie
Porencéephalis

Fogngsie partielle du corps calleus

DEficit auditisf

Hamarthome (de la langus




D4 SYNMDROME OTO-PALATO-DIGITAL

A - CAROCTERISTIWUES

Etiologis = Transmission récessiwve lide b 1'%
Seme = Pyr#dominances masoulins

Prévalencs =

Critéres minimaux = Dyswmorphile facliale - Surditéd - Petit
Fente palatine - Dysplasis o=zssuse,

Eh;pitre II Petite taille

Chapitre III Fente palatine
Okligquite palpébhrale nnflmnranlnldr
Enszllure nazale aplati
Racine nasals large

m

Fetite bouc
Commizsures labial
Hypertdlorisme
Front bombe

FArcade sourcilisre zaillante
Bosse occipitale

H

tourndgss vers le has

13!
il
4]

Chapitre Y Trons court
FPectus excavatum

Chapitre VI Ivcurvation des membres inféviesurs
Hypoplasie globale du pouce
Hypoplasie globale du premier ortsil
Pouce 2n spatule

i

Ut

Fremier orteil en spatuls
Sillon entre premier 2t deuxidEme orteils

Camptodactylie
Syndactylie partislle
Brachydactylie

¢

Chapitre XIII Rrnomalie squelsttigue
Luxation du couds

DeEfaut de fermeturs postérisur des vertébr
Fseudndgpiphyses des métacarpiens
Pseudogpiphyses des métatarsiens

1

Fusion du carpe
Fusion du meétzcs
Cowa walga
Fetite sile iliaque

Fetite mandibule

flgéndgsie des celluleszs mastoidienness
fAngle de Welker augments
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Chapitre XIV Sgrditd de transmission
Retard mental
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D5 FENTE PALATIKE ET PETITE TAILLE

o

A - CARACTERISTIRQUES

E
= anemission sur le mode dominant probablemsnt
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Critéres minimagx =

B - SIGNES DESCRIPTIES
Chapitre 11 FPetite taille T

Chapitre III Fente palatine
Lusette bifide
Micrognathie

I ot

(B0 |
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Chapitre W1 Micromglie
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INTOXICATION FOETALE PAR L' AMINOP TERINE

A - CRRACTERIZTIMUES

Etiologi
Critere

- SIGH

hapitre

[g3na]

Chapitre

Chapitrs

2

minimal

ironnement

= 7
= Induite par 17 en
= Traitement maternel

ES CDESCRIFTIFS

Iy

Traitement maternel
Microcéphalie
Fente palatine

Amputation partislle
inteérisurs
Amputation partislle

CEURpETisurs

Fied bot

Hydroogphalie
ABrnencéphalie
Fetard mentsl
Meningoczls

Encéphalocsls

digitale des membres

digitale des membres

ire intérieur
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E2 INTOXICATION FOETALE PAR L’ ALCOOL

Synoanyme = SYNDROME ALCOOLIGUE (nodveau-ng de mére Sthyligue?

A - CARACTERIZTIGUES
Freévalens = R
Etiologie = Induite par 1 snvironnemsnt

Intoxication maternelle - retard de sroissance
intra-uterin - retard mental - !
fente palpébrale courte, :

1

Critéres minimau

B - SIGHES DESZCRIFPTIES

Chapitre I Intoxication
Retard de oroi

Chapitre IIX Mitezze de croiszance ralentie 1

Chapitve III1 MicrocEphalis
Epicanthus
Fente palatin
Fente palpebr

i
[ S

le courte

1t

Chapityre ¥ Hirsutizme I
fHémangioms) Angiocmes autres I
Gromalies des devmatoglyphes I
Chapitre VI Blocages articulaires digitaus I

—t

Chapitrse MII Clitmromégalie

Chapitre VIIT Csrdiopathies
Communication interventriculairs

Wy o=

gzie du maxillaire infévrisur

Chapitre X111 Hypop
Linat anch
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Retard mental

Ftosis

Strakbisme

Troublez de la coordination
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E3

B - CARACTER

Chapitre 11

Chapitvrs IV
Chapitre W

Chapitre W1

Chapitre X

Chapitre XIU

SYNDROME O INTOXICATION FOETALE A L’HYDANTOINE

1zTIGUES

= Induite par 1 environnement
imaux = Traitemsent maternel par hydantoine

1 /%000

it

Traitement maternsl
Fetard de croiszszances intra-utdvin

Microcéphalie
Hypertélorizme
Epicanthus
Racine naszales 1
Ensellure nasales aplatie
Grande bouche

Fente labio-palatine

Plus de quatvre arches digitales
Hypoplasie ungudale
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s:. ,t ":".‘ r l,"l" 9 l m ‘:: [l 1 1

Brachwdactylie tyvpe B
Pouce digitalise

I Cardiopathis

Hernie diaphragmatiqus
Anomaliss de 1 appareil digestid

Retard msntal
Ftosis
Strabisme,
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Fi SYNDROME 1 Q@ +
Synonyms o (RISOMIE 1 @ 223 ou 25

A - CRARACTERISTIGUES
Etiologis =

Arnomalis chromosomnigque

1
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B o~ SIGHES DESCRIFTIFES

Chapitre I Fetard de croizszances intrs utsrin

4

ift

Chapitre I1 Brachyodphali
Fontanelle lar
Front largs
Face trisngulaire
Hypertglorisme
Fhiltrum long
Micrognathis
fArate naszale convexs I
Favillon de 1'oreille petit
Rotation posztéEvisurs de 1'oreills
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HI—-{HHHH'—-ﬁ

10 =

Fente labials RO
Fente palatine (RO

ot

Chapitre III  PFli palmaive unique
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= ﬁbﬁ ration chromosomigque

"i

{
3

minimaux = Microcéphalie - Front obligue

IT1I

I

VI

UT1

UIII

Triradius

unigue,

DESCRIPTIFS

Frise de poids irnsuffisante

L,

Lovngevitsg 4 &% 1 an

Microcgphalie

Front #troit

Front oblique
Epicanthus
Hypotslorizme
Cyeolopies
Microphtalmie
Anophtalmis

Evizellurs nasals plate
Aréte nasales déprimse
Fente labiazle medians
Fentes labio-palatines

Qﬂglumu
Pli palmaire unigue
arial en "

Polydactylie cubitale
Camptodactylis
Fied conveus

Testicdles = i
Fmbiguitsd zexuells

4

Souffle cardiagus

ommunication interauriculaire
ommunication interventriculairve
=

reiztance du canal artdrisl

¢
C
"
Malrotation intesstinale

Polykystose rénals
Hydrongphrose

Défaut 4 ozzification desz coHtes
Hhzence de vertébres
Absence de zacrum

Fli palmaire
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Chapitre XIV Arhinencéphalie
Agéngeie du corps callesux
Oystrophis globale ceérdbrals
Hypotonie
Convulsions,
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F21  TRISOMIE 11 q 2

f - CARMCTERISTIQUES
Etioclogie =

Abevrration chromosomigue

|
?
|
|
|
!
!
|

Critére minimal = Malformations cardiaques.

- SIGHES DESCRIFPTIFS

hapitrs 1 Fetit poidz de naissance I
Degcts précoce ' I
Chapitre II Retard statural I

T+,
-
=
1
—t
el
il
£

En ellure nasale s3i1
Arete nasale déprimes
Philtrum long
Philtrum profond
Fente paslatine

Falais ogival
Reétrognathis
Glossoptose
Appendices prétragisns

aae

Chapitrs Cow court
Mammelons Soavtés

-

Chapitre VI . Herniss abdominales 5
Chapitrse WII Petit pénis I
Chapitre VITI Malformetions cardiaguss T
Chapitre ¥ Mégzentére commun I

Gagneszie de la vésioule biliaive 1
Chapitre XI Malformations de LV appareil urinsire I
Chapitvre XIII Luxation de hanchs 1
Chapitre XIY Retard mental sévére I

Agengsie du corps calleds, I



CARACTERISTIGUES

Criteves

minimays = 0

Fa22 TRISOMIE 11 p

Aberration chromosomiqus

i

B - SIGNES DESCRIFPTIFS

IT11 Front haut

Chapitre

Front bombs
Epicanthus
Hypertdlorisms
Racine naszales largs
Mgz court

Arete nazale crochus
Fente labiale

Fente palatine

R

tard mental =sduer
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B - SIGNES

Chapitre

Chapitre

Chapitre

Chapitrse

g

= DEZ
11

I1%

1
-

-

VII

WMITI

ATV

CARACTERIS TIUUEw

= 7
CRIFTIFES
Retasrd de croizsance

Facs vonds
Relisef malaire aplati
Microcéphalie

Brachyceéphalie
Front haut st bombs
Obliguité
palpdhbrales
Fetites fentes
Blépharophimosi:
Hypertélorisms .
Racineg nasale Stroite
Arédte nasale convexs
Philtrum =ftacs

Fente palatine

Falaiz ogiwval
Retrognathis

Oreilles :
Rotation

Lalpe

Coy court

Scolioses

#ite articulairs

Maltormation de
Malformations rénales
Retard psyaehomoteur

Hypotonie
Ptoszis.

antimongoloids
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F24 TRISOMIE 2

chiromosomi que
Prévalence o= 7

B - SIGHES DESCRIFTIFS

Chapitre ITI Microcgphalie
Dolichocéphalie
Front haut

Ortites profondes
Racine nasales largs
Extrémits naszles large

Fhiltrum long

Fente palatine
Micrognsthie
Orezilles hasses
Greilles rondes
Anth#lis prodgminent

Chapitre IWU Pli palmairse unigus
Chapitre V Couy court
Chapitre VI Figd bot

Chapitr

m
ot
—t
=
v

]
i

g
iTt,
=
i
s

Ectopis testiculaive

Chapitrs WIII Malformation cardizque

Chapitvre IX Infections pulmonaires & répdtition
Chapitre XI Malformations rénales
Chapitre XIII Maltormations wvertebrales

Malformations costalss
Lusation de hanche
Lusation du coude
Luwation du genou

Chapitre XIV Maltormation cérébral
Retard psychomoteur =
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F2%  MONOSOMIE 4 g 3

6 - CARACTERISTIGUES
Etiologie = fAterration chromozomigue
Pré&valencs = 7

Ph:pI;F:_fIT~_HI:F;:;phjlim_
Région ococipitale progminente
RBegymetrie du crane

Fontanelle antérisgure large
Hypertélorisme

Epicanthus

Enzsllure nasale plate
Racine nssale largs

Harines suposges

Légvre intérieure Eversée

Fetite bouchs
Micrognathie
REtrognathie

Heldim ¥in

Fente lakbio-palatine
Fente palatine

T
(&1}

Chapitre IV Duplication des ongl
Fli palmairs unigue

Chapitre V Thorax sn carane
Fteryagium coli

Chapitre VI Syndactylie
Climodactylis du Same doigt
Hypopl lasie globale duy podos
ITnplantation provimale oy pouse

Chapitre VIII fnomalie cardiague

nal rfé iel persistant
i inter U\l-uljiFE
(mmmun1'~, o 1:+~rwaﬂ+r1fu141
Tetvraloglise de Fallot

Chapitre IX Laryngo-trachéomal acie
Chapitre X Trouble de déglutition
Chapitre X1 Mzl formation de 1 appareil urinairs
Chapitre XIII fAmputaticns phalangiennes
Aplzsies métacarpiesnnes

Chapitre XIV Convul=zions
Retard de langag
Depilite profonds
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Chapitre

- Chapitre
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I Fetit poids de

I1T MicrococéEphalis
‘ront bombe
Micrognathis
Fente palatine

I Blocages artic
Camprtodactylie
FPolydactylis

UIIT Tétralog

L Hyedrondphrose

K1V Surdite
Retard mental

TRISOMIE % q 3

on chromosomi gue

wlaives digitaos

Fallot
interventriculaives

in
i
¥
i

ot bt et

d




- THESAURUS -




GROSSESSE  —

THESAURUS

NAISSANCE

A)

B)

GROSSESSE

Mouvements foetaux
Durée gestation
Gemellité
Présentation

Monstre double
Hydramnios

Pathologie maternelle

NAISSANCE

Taille

Poids

Etat néonatal
Placenta

Artére ombilicale
Détresse néonatale
Apgar

Anasarque

Etat neurologique
Détresse respiratoire
Glycémie

CROISSANCE - LONGEVITE

Taille

Vitesse de croissance

Rapport segment sup./
segment inf.

Rapport taille-envergure

Nanisme ‘

Gigantisme

Poids

Prise pondérale

Longévité

MORPHOLOGIE CRANIO-FACIALE

A) CRANE

Anomalies

Périmétre cranien

Index céphalique horizontal
Diamétre sagittal

Contour

faibles / n / excessifs

inf. & 36 sem./ n / sup. & 42 sem.
monozygote/ dizygote/non précisée -
siége/ céphalique / autre

oui 7/ non

oligo - / poly -
maladie/intoxication/traitement/carence

petite / n / grande

petit / n / gros

mort-né / n / décés précoce ( avant 7 jours)
anormal / n

1/ 2

oui / non

inf.a 7 / 7 / sup.a 7

foetal / foetoplacentaire / non
coma / hypotonie / convulsions
sévére / non / transitoire
basse / n / haute

petite / n / grande
lente / n / rapide

inf, & la N/ N / sup. & la N

inf. a1/ 1/ sup. & 1

dysharmonieux/harmonieux/asymétrique

gymétrique/hémicorporel/d'un membre/ partiel

faible / n / fort

faible/ n / excessive

inf. 2 1 an/ 1 an-15 ans / 16 ans-30 ans/
sup. a 30 ans

Malformations ~ Dysmorphies

oui / non

microcéphalie/ n / macrocéphalie
sup.a 86 / n / inf.a 71
brachycéphalie/ n / dolichocéphalie
plagiocéphalie/ n / asymétrie




c)

Déformation voiite

Fontanelle bregmatique
Fontanelle postérieure
Suture sagittale
Suture corcnale

Région occipitale
Région pariétale
Monstre créniopage

FACE

Anomalies
Forme
Asymétrie

Relief malaire (pommettes)
Etage moyen
Anomalie
Maxillaire sup.
Gnathie
Angle mandibulaire
Menton
Mobilité
Joues
Traits

FRONT

Anomalies

Rides

Hauteur

Largeur

Galbe

Inclinaison

Rebord orbitaire
(arcade sourciliére)

Glabelle ’
{suture métopigque)

Angle naso-frontal

Anomalies

Nombre
Volume
Orbite

Canthus

Télorisme
Blépharophimosgis

Fentes palpébrales
Obligquité
Taille

Absence (ablépharie)

=

trigonocéphalie/ oxycéphalie/ turricéphalie/
en tréfle/ scaphocéphalie

petite / n / grande / fermée

petite / n / grande / fermée

large / n / saillante

large / n / saillante

plate / n / saillante

plate / n / saillante

oui / non

oui / non

ronde / longue / Triangulaire / carrée
compléte/ Hémiatrophie/Hémihypertrophie/
partielle

aplati/ n / saillant

oui / non

protrusion / n

pro - / retro -~ / micro -
augmenté / diminué

pointu / carré

absente / n / asymétrique
creuses / n / rondes (pleines)
fins / n / grossiers

oui / non

oui / non

bas / n / haut

étroit / n / large

plat / n / bombé
verticale / n / oblique

effacé / n / saillant

déprimée / n / saillante
comblé / n / aigu

segment antérieur/segment postérieur/
indéterminé
anophtalmie/ cyclopie / n
microphtalmie / n / macrophtalmie
profonde(enophtalmie)/ n /saillante
{(exophtalmie)
épicanthus / n / télécanthus (dystopie
latérale des canthi)
hypotélorisme / n / hypertélorisme
complet (ankylcblépharon) / n / bilatéral /
filiforme ( brides interpalpébrales)

vers le bas / n / vers le haut
petites / n / grandes
unilatérale/ bilatérale / indéterminée




Colobome
Paupiére supérieure
Paupiére inférieure
Iris
Conjonctive
Choroide

Cornée
Taille
Aspect

Iris
Absence
Couleur

Conjonctive

Points lacrymaux

Cristallin

Glaucome

NEZ

Anomalies

Forme
Largeur
Hauteur
Ensellure nasale
Racine nasale (base nasale)
Aréte nasale
Plan frontal
Plan sagittal
Extrémité
Ailes du nez
Orifice nasal

Position
Taille
PHILIRUM
Longueur
Relief
Largeur
BOUCHE
Anomalies’
Orifice buccal
Lévres
commissures
épaisseur
lévre supérieure
lévre inférieure
bord muqueux
position lévre
supérieure
position lévre
inférieure
fente lévre
supérieure
lévre inférieure
Gencive
Palais
forme
fente

unilatéral / bilatéral / indéterminé
unilatéral / bilatéral / indéterminé
unilatéral / bilatéral / indéterminé
unilatéral / bilatéral / indéterminé
unilatéral / bilatéral / indéterminé

petite / n / grande
opaque / n / verticillée / Kératocdne

unilatérale / n / bilatérale ( aniridie)

hétérochromie / n / téAches

bleue / n / télangiectasies

absents / n / ectopiques

opaque (cataracte) / n / luxé (iridodonésis)
/ microsphérophakie

oui / non

oui / non

aplatie / n / saillante
étroit / n / large
court / n / long

plate / n / saillante
étroite / n / large

étroite / n / large

concave (déprimée) / n / convexe(nez crochu)
pointue / large / arrondie / bifide

fines / n / épaisses

cachée / n / exposée / ectopique
étroite / n / large

court / n / long
effacé / n / profond
étroit / n / large

oui / non
étroit / n / large

tombantes / n / relevées

fine / n / épaisse

fine / n / épaisse

arrondi / n / arqué

rétractée / n / protruse

rétractée / n / protruse
unilatérale / médiane / bilatérale
fossettes / n

fendue / n / épaisse

ogival/n/torus palatin/dupliqué
primaire/secondaire/absente/luette bifide

i




v

H)

A)

B)

Brides intrabuccales

Langue
taille
mobilicé
forme '
Dents

articulé dentaire
développement

PAVILLON DE L'OREILLE

Anomalies
Taille

Nombre
Implantation
Rotation

Forme

Hélix

Ourlet supérieur
Bord supérieur

- Anthélix

Lobule
volume
forme
relief

Tragus

Antitragus

Méat

Espace prétragien

gingivojugales/absentes/intermaxillaires
(=syngnathiques)

petite / n / grosse
immobile (ankyloglosse) / n / glossoptose
bifide / n / lobulée

anormal / normal
hypodontie/dents surnuméraires/dysplasie

oui / non

petite/ n / grande / absente / hypoplasique

) (=rudimentaire)

o/ 1/ 2

basse / n / haute

antérieure / n / postérieure

ronde / n / carrée

fin / épais / martelé / fossette postérieure

insuffisant / n / excessif

rabattu / oreille de capucin / n /pointu
(=oreille de faune)

aplati / n / saillant

petit / n / gros

attaché / n / saillant
fossette / sillon

hypoplasie / n / hyperplasie
petit / n / gros

étroit / n / absent

fossette / n / appendice

PEAU — PHANERES -~ DERMATOGLYPHES

PEAU

Anomalies
Couleur
Tdches pigmentaires

Angiomes

Naevus

Topographie lésionnelle

Dystrophie du tissu sous-

cutané

Hyperkératose

Aplasie cutanée

Fossette cutanée

Fossettes punctiformes
palmoplantaires

Eczéma

CHEVEUX

Anomalies
Quantité
Qualité
Canitie

oui / non

pale / n / cyanosée

tdches achromiques /tdches chamois/albinisme/
' Vitiligo

tubéreux / autres (y compris faciaux)

pigmenté / verruqueux/pileux/achromique

métamérique/médiane postérieure/dysraphie

oui / non

ichtyose / kératodermie palmo-plantaire

du vertex / généralisée
périarticulaire/sacrée/de topographie variable

oui / non
oui / non

oui / non

rare / n / hirsute / alopécie

cassant/ n /Jtortillé (pilitorti)/ raide
localisée. / généralisée

Iy




¢)

D)

F)

A)

B)

Implantation
frontale
postérieure

CILS ET SOURCILS

Anomalies

Cils

Sourcils
implantation
quantité

ONGLES

Anomalies
Taille
Forme
Qualité

DERMATOGLYPHES
Anomalies

Pli palmaire
Figures

Triradius axial
Figures digitales
Crétes digitales

GLANDEﬁ_ANgEXES
Anomalies

Glandes sébacées
Glandes sudoripares
Glandes lacrymales

TRONC

Cou

Anomalies
Longueur

Largeur

Tumeur (siége)
Tumeur antérieure
Fistule
Torticolis

THORAX

Anomalies
Diamétre biacromial
Ceinture scapulaire

Largeur
Sternum
Symétrie
Longueur
Mame lons

’ , .
écart intermamelonnaire

développement

haute / basse / en forme de V
haute / basse

oui / non
rares / n / longs . / bouclés

ascendante / n / descendante
rares / n / abondante / synophris

oui / non

petits / n / grands

concaves / n / bombés [ dupliqués
hypoplasiques / n / dysplasiques

oui / non

pseudo-unique / n/ unique
thénariennes / hypothénariennes
t' / t / t'' (distal)

sup. & 4 arches / n / sup. a 6 tourbillons/
boucles radiales

hypoplasie / n

oui / non

absence / hyperplasie (milium)
absence / hyperplasie

absence / hyperplasie

oui / non

court / n / long

large / n / pterygium colli
antérieure / n / postérieure
médiane / n / latérale
latérale / absente / médiane
présent / absent

oui / non
petit / n / grand

mobilité excessive / mobilité diminuée /
scapula alata

étroit / n / en bouclier (large)

pectus excavatum/saillant (thorax en caréne)

asymétrique / normale
court / n / long

diminué / n / augmenté
absent / hypoplasie / Surnuméraire




VI

¢)

D)

A)

ABDOMEN

Anomalies

Hernie médiane

Hernie latérale

Défaut grave de paroi
abdominale

Dysraphie antérieure
Aspect

BASSIN

Anomalies
Diamétre bitrochantérien

COLONNE_VERTEBRALE

Anomalies
Déformation frontale
Dysraphie tumorale

MEMBRES

MEMBRES SUPERTEURS

Anomalies / Malformations
Amputation congénitale
Topographie
Direction
. Degré
Amputation totale
-~ Niveau I
- Niveau II
. Amputation partielle
~ Rhizomélique
- Mésomélique
— Métacarpienne
~ Digitale

(actrodactylie)

. Brides amniotiques
Défauts de différenciation
. Surélévation de
1'épaule

. Aplasie du Grand
pectoral

. Pterygium

. Doigts

Anomalies
-~ Forme

Syndactylie

* Nombre

* Degré
Camptodactylie
Clinodactylie
Pouce

t

- V% ou
Auriculaire

VL

oui / non
ombilicale / 0 / ligne blanche
inguinale / O / crurale

omphalocé&le / O / laparoschisis/ absence
de muscle

extrophie vésicale / épispadias

déprimé / n / distendu

oui / non
diminué / n / augmenté

oui / non
scoliose / lordose / cyphoscoliose /cyphose
non / diastématomyélie

I = Indéterminé

oui / non

oui / non

unilatérale/ Bilatérale/ Asymétrique/ I
transversale/ longitudinale / I
partielle / totale / I

scapulaire/ brachiale / antibrachiale
carpienne / métacarpienne / phalangienne

scapulaire / claviculaire/ humérale / I
radiale / centrale / cubitale / I
radiale / centrale / cubitale / I
radiale / centrale / cubitale / pouce / I

unilatérales / bilatérales / 1

unilatérale / bilatérale / I

unilatérale / bilatérale / 1
du coude / axillaire / multiples

oui / non
en fuseau / en spatule / noueux
( = effilée)

partielle / compléte / I

cutanée / osseuse / symphalangie / I

unique / multiple / I

duy V® / multiple / I

triphalangé / spatulé / Pl dupliqué /large /
implantation proximale / en adduction

pli de flexion unique / hypoplasie




Blocage articulaire
Main Bote

Hyperlaxité articulaire
. Axe (du membre supérieur)

Duplication
de membre
d'extrémité
de doigts
Polydactylie
Gigantisme
Global
Proximal
Distal
Allongement

Hypoplasie
. Globale
(micromélie)
Partielle

Brachymétacarpie
Brachydactylie

du pouce

B) MEMBRES INFERIEURS

Amputation congénitale

Topographie
Direction
Degré
Amputation totale
- Niveau I
- Niveau II
(= extrémités)
Amputation Partielle
~ Rhizomélique
~ Mésomélique
- Métatarsienne
—~ Phalangienne
Brides amniotiques
Défauts de Différenciation
Régression caudale
. Prérygium
Pieds
Anomalies
- Statique
- Bots
Plan frontal
Plan sagittal
Orteils
Anomalies
- Syndactylie
Nombre
Degré
~ Camptodactylie
~ Clinodactylie
- ler ou Gros Orteil
— Commissure 17--2v
orteils

unique / multiple / bilatéral /digital
radiale / en flexion / cubitale
coude / carpe / doigts / I

cubitus valgus / cubitus varus

humérale / radiale / cubitale / 1
carpe / métacarpe / phalange / I

compléte / partielle / 1

radiale / centrale / cubitale / I

unilatéral / bilatéral / I
brachial / antibrachial / I

main / doigts / 1

des membres / des doigts
(=macroskélie) (=arachnodactylie)

unilatérale / bilatérale / I

brachiale / antibrachiale totale/Acromélique
(=Rhizomélique) (=Mésomé lique)

du ler / du 4e / totale / I

A/ B/ C/ D/ totale/ 1 (classification de

de P1 / globale / I BELL )

unilatérale./ bilatérale / 1
transversale / longitudinale / 1
partielle / totale / I

coxale/ crurale/ jambiere
tarsienne / métatarsienne / phalangienne

coxale / fémorale / rotulienne
tibiale / centrale / péroniére
tibiale / centrale / péroniére
tibiale / centrale / péroniére
unilatérales / bilatérales / I

I R IR

agénésie / sacrée / symélie
poplité / intercrural / multiples / I

oui / mon

creux / plat / convexe (= pied en piolet)
oui / non

varus [/ valgus

equin / talus ( = pied calcanéus )

oul / non

oui / non

partielle / compléce

cutanée / osseuse / symphalangie

unique / multiple /

unique / multiple /

P1 dupliqué / large / spatulé

Syndactylie / sillon profond
(=pouce préhenseur)




Articulations
~ Blocage
- Hyperlaxité

i

unique / multiples / bilatéraux [/ I
hanche / genou / tibiotarsienne / 1

Axe (du membre inférieur)

genu varum / genu valgum

Incurvation (du membre inférieur)

Duplication
de membre
d'extrémité
d'orteils
Polydactylie
Gigantisme
Global
. Proximal
Distal
. Allongement
Hypoplasie
. Globale
. Partielle

Brachymétatarsie
Gros ou -ler orteil

VIT - ORGANES GENITAUX EXTERNES

crurale / jambiére / compléte

fémorale / tibiale / péroniére [/ I
tarsienne / métatarsienne / I
compléte / partielle / I

“tibiale / centrale / péroniére

unilatéral / bilatéral / T
crural / jambier / I

pied / orteils / 1

des Membres / des extrémités

unilatérale / bilatérale / I

crurale / jambiére / acromélique
(=rhizomélique)(=mésomélique)

1/ IV / Globale

de P1.-/ globale

A) ORGANES GENITAUX EXTERNES MASCULINS

Anomalies
Pénis
Taille
Hypospadias
- Scrotum
Testicules
ectopie
dimension

B) ORGANES GENITAUX FEMININS

Anomalies
Clitoris

Petites levres
Grandes lavres
Hymen

AMBIGUITE SEXUELLE

o
~

Stade de Prader

VIIT - APPAREIL CARDIOQVASCULAIRE

A) SEMEIOLOGIE CLINIQUE

Fréquence cardiaque
Rythme cardiaque
Choc de pointe
Tension artérielle
Pouls fémoraux
Cyanose

oui / non

micropénis / macropénis / coudé
balanique / pénien / périnéal / I
hypoplasique / bifide (=vulviforme

unilatérale / bilatérale / I
atrophique / macro-orchidie
(= hypoplasique)

oui / non
hypoplasique / hypertrophique

( = clitoromégalie)
hypoplasiques / hypertrophiques-
hypoplasiques / hypertrophiques
non perforé / absent

oui / non

IT / 111 / IV / Vv

lente / n / rapide

irrégulier / n / bigéminé

droit / gauche / axillaire

basse / n / élevée

absents / n / bondissants

localisée / généralisée / & 1'effort




D)

Ter Bruit

2e Bruit

Souffle
systolique

diastolique ;

siége

Douleur thoracique & l'effort

ELECTROCARDIOGRAMME

Anomalies
Troubles du rythme
Bradycardie
Tachycardie
. Bloc de branche
Axe électrique &QRS
Hypertrophie ventriculaire
Hypertrophie auriculaire

RADIOGRAPHIE THORACIQUE

Situs

Pédicule

Aorte ascendante
Arc moyen

Volume cardiaque

. Hypertrophie auriculaire

assourdi /. n / clangoreux
assourdi / n / clangoreux / dédoublé

protosystolique / mésosystolique /
holosystolique
protodiastolique / télédiastolique /
systolodiastolique
base / pointe / sous-clavier / précordial diffus
oui / non

oui / non

oui / non

sinusale / bloc auriculoventriculaire
sinusale / supraventriculaire / ventriculaire
droit / gauche

droit / n / gauche

droite / gauche / biventriculaire

droite / gauche / biauriculaire

inversus / solitus / ambigus
étroit / large

droite / gauche / dilatée
concave / n / saillant

droite / gauche / Biauriculaire / I

Hypertrophie ventriculaire droite / gauche / biventriculaire / I

Global
Circulation pulmonaire
Position du Coeur

MALFORMATIONS CARDIAQUES

Défauts septaux
Auriculaires type
. Ventriculaires type

augmenté / diminué
pauvre / n / augmentée ‘
gauche / Dextrocardie / médian

oui / non
ostium I f ostium II / I
I/ 11 / Eisenmenger / IV / I

Canal Atrioventriculaire

type
Anomalies des gros valsseaux
. Transposition compléte

. Truncus Type V.Praagh
Retour veineux

. Canal artériel

. Aorte

. Anévrysme artériel
Arcs Aortiques

Défauts du coeur droit
Défauts du coeur gauche

complet / partiel / I

oul / non

isolée / avec CIV / complexe / I

I/ 11/ 111/ 1v /1

persistance de la Veine Cave Supérieure gauche /

] pulmonaire total anormal

néonatal / persistant / associé

rétrécissement orificiel / rétrécissement

supravalvulaire / Hypoplasie de la crosse

Aortique / coarctation de 1'isthme / Anévrysme

des artéres systémiques / des artéres
pulmonaires

n / anormaux

atrésie triscupidienne / atrésie pulmonaire

hypoplasie du ventricule gauche / malformation

mitrale




Maladie de FALLOT ~trileogie / tétralogie
Rétrécissement pulmonaire infundibulaire/ valvulaire / supravalvulaire

APPAREIL RESPIRATOIRE

SEMEIOLOGIE CLINIQUE ET ENDOSCOPIQUE

Voix aigue / rauque / n / bitonale
Cri faible / geignant / de chat
Dyspnée inspiratoire / expiratoire / stridor
Fréguence Bradypnée / Orthopnée / Tachypnée
Rythme pause respiratoire / respiration périodique
Obstacle du Cavum imperforation des choanes / Hypertrophie

_ adénoidienne
Obstacle Laryngé tumeur laryngée / rétrécissement laryngé /

Diastéme laryngé / Atrésie laryngée
Plasticité Laryngotrachéale laryngomalacie / trachéomalacie

- Toux séche / productive

Distribution Bronchique Agénésie lobaire / ectopie bronchique /
rétrécissement bronchique

PATHOLOGIE BRONCHOPULMONAIRE

Insuffisance respiratoire chronique = syndrghe restrictif / syndfgme
obstructif / bloc alvéolocapillaire
Asthme allergique / intrinséque / I
Emphyséme malformatif / progressif / I
Infections respiratoires
récidivantes rhinopharyngites / bronchiques / pulmonaires
Fistules trachéo-oesophagiennes type I / 11/ 111 / 1V / I
Hypoplasie Pulmonaire unilatérale / bilatérale / 1
Syndrdme Tumoral kyste bronchogénique / séquestration
Troubles de Ventilation atélectasie / pneumothorax

APPAREIL DIGESTIF

Troubles de déglutition de succion / fausses routes / dysphagie / T
Rejets Alimentaires régurgitations / vomissements

Troubles du transit diarrhée chronique / constipation / T
Glandes salivaires hypoplasigues / hyperplasiques/ ectopiques
Secrétion Salivaire xérostomie / n

Malformations oesophagiennes sténose / atrésie / mégaocesophage
Malformations cesogastrigues malposition cardiotubérositaire / sténose
pylorique / plicature gastrique

Diaphragme éventration / hernie de Bochdalek
Anomalies du gréle oul / non »
. Atrésie localisée / étendue / multiple

. Trouble du
développement diverticule de Meckel / duplication du gréle

Anomalies du C8lon oui / non
Rétrécissement atrésie du c¢dlon / microc8dlon fonctionnel /
microcdlon gauche
Trouble du

développement duplication / MégacBlon congénital



XI

A)

Développement de 1'anse
intestinale Primitive

Tumeurs intestinales
Malformation anorectale
Anomalies Hépatiques

. Histologiques

. Volume

. Tumeurs
Anomalieg des Voies Biliaires

intra-hépatiques

. extra~hépatiques

Anomalies du Pancréas

APPARETL GENITOURINAIRE

APPAREIL URINAIRE

Anomalies

Reinsg
. Ancmalies
. Pogition .
. Taille
. Nombre

. Fonction

. Glomérulopathie
. Tubulopathie
. Kyste

Tumeurs
Ureteres
. Nombre
. Développement
. Jonction urétéro-
vésicale
Voies urinaires ( en général)
. Dilatation

. Duplication

. Lithiase
Anomalie sous-vésicale
Défaut de ligne médiane

APPAREILvGENITAL FEMININ

Anomalies
Utérus

Mégentére commun / défaut d'accolement /
malrotation integstinale
Kyste du mésentére
sténose anale / imperforation / ectopie / I
oui / non
stéatose / cirrhose
atrophie / hypertrophie
angiome / hamartome / tumeur maligne
oui / non
agénésie / fibroadénomatose biliaire /
polykystose
agénésie / absence de vésicule / kyste du
cholédoque
oui / non
Fibrose kystique / pancréatite chronique /
kyste / hyperplasie

oui / non

oui / non

en fer & cheval / ptosé / pelvien

hypoplasiques / hypertrophlques

c/ 1/ 2 )

insuffisance rénale afgue / n / insuffisance
rénale - chronique '

glomérulonéphrite / syndrdme néphrotique / I

proximale / distale

kyste solitaire / polykystose infantile /

polykystose adulte / Dysplasie Multikystique / 1

Néphroblastome / Néphroblastomatose

0/1/ 2
Sténose / valves / hypoplasie

Reflux / urétérocéle

Hydronéphrose / Urétérohydronéphrose /
mégauretére / mégauretére — mégavessie

Bifidité / duplicité / pyélon supérieur separe/]
d'organe / d'organisme / I

valves uréthrales / uretdre ectopique

Extrophie vésicale / épispadias

oui / non
bicorne / hypoplasique / hypertrophique




XIT -
A)
B)

XTT1 -
A)

paIs

SYSTEME HEMATOPOIETIQUE ET TMMUNOLOGIQUE

Anomalies
Ganglions lymphatiques
Rate
Thymus
Erythrocytes
. Nombre
. Taille
. Forme

Hémoglobine
. Taux
Lymphocytes
. Nombre
. Aspect cytologique

Polynucléaires
. Nombre

. Inclusions

Thrombocytes
. Nombre

SYSTEME IMMUNOLOGIQUE

Anomalies

Déficit immunitaire

Immunoglobulines
. Taux

. Hypogammaglobulinémie

SQUELETTE

Anomalies
Voflite
. Epaisseur
. Contour
. Reliefs internes
. Déformation

Sutures
* sagittale
* coronale

oui / non

absents / présents / hypertrophiés

hypoplasique / multiples / absente/ hypertrophié
absent / n / hypertrophiée / hypoplasie

Erythropénie / polyglobulie

microcytose / macrocytose

microsphérocytose / cellules-cibles / cellules
falciformes

diminué(anémie) / n

Lymphopénie / Lymphocytose
Hyperbagophile / vacuoles cytoplasmiques /
Lymphoblastes malins

Neutropénie / Polynucléose
Neutrophiles / éosinophiles /basophiles /
de Alder

augmenté / dimunué

oui / non
combiné sévére / humoral /cellulaire / sélectif

abaissé / dysgammaglobulinémie monoclonale /
dysgammaglobulinémie polyclonale
globale / sélective

oui / non .

mince / n / épaisse
Hémiatrophie / soufflure localisée/ cranium bifi
. . : e~ =dUm
lacunes multiples / n / impressions digitiformeés
Trigonocéphalie / Oxycéphalie / Turricéphalie /
scaphocéphalie

distendue / n / fermée
distendue / n / fermée

( = fronto pariétale)

* pariéto temporale
* pariéto occipitale
. Calcifications
anormales
. Calcifications
intracréniennes

. Hyperostose

distendue / n / fermée
distendue / n / fermée

os wormiens / sutures accessoires

anormales:de la faux du cerveau / de la tente du

‘cervelet / du ligament pétro clinoidien / I

frontale interne / n / parasuturaire




Base

Xur

Densité ostéoporose / n / ostéopétrose
Développement du Maxillaire B

supérieur Protrusion / n / Rétraction
Développement Malaire hypertrophie / n / hypoplasie
Développement

Mandibulaire hypoplasie / hypertrophie / kyste / Fente du
mandibule / absence de symphyse

Ecart interorbitaire hypotélorisme / n / hypertélorisme
Angle de Welker fermé / n / ouvert
Charniére

occipitovertébrale malformation / n / synostose occiput-atlas
Développement du rocher aplasie / n / hypoplasie
Petites ailes du

sphénoide dysplasie unilatérale / n
Os propres du nez hypoplasie / n / fracture
Cavités Aériennes
* Sinus frontaux Agénésie / hypertrophie

Sinus maxillaires  Agénésie / hypertrophie
Sinug Sphénoidaux  Agénésie / hypertrophie
Cellules ethmoidales " "
Cellules mastoidiennes " "

* Kk %k ok

B) COLONNE VERTEBRALE ET TRONC

Colonne dorsale

.{Colonne lombaire

Colonne cervicale

.

Anomalies oui / non
Anomalies de la -
charniére occipito-vertébrale / lombosacrée / dorso -
. lombaire

Défaut de fermeture ( = dysraphie)

* postérieur cervical / dorsal / lombosacré

* antérieur simple / avec éperon osseux
Blocs vertébraux antérieurs / postérieurs / latéraux / I

Tronc

Défauts de segmentation oui / non
hémivertébres localisées / étendus/ absence de
vertébres / vertébres surnuméraires

Déformation du canal canal étroit / scaloping
Luxation Atloidoaxoidienne / Spondylolisthésis
Corps vertébraux Platispondylie / en éperon / cunéiformes /
défaut d'ossification ( = fente coronale )
. Statique vertébrale cyphose / scoliose / cyphoscoliose
. Absence de sacrum compléte / partielle / i
Cbtes
Anomalies oui / non
* longueur . courtes / n
* épaisseur filiformes / n / trapues
* Synostoses antérieures / postérieures localisées ( 2 cbtes

/postérieures étendues (> & 2 cbtes)
* C8te surnuméraire cervicale / lombaire
* Défaut d'ossification oui / non
* Cartilages
chondrocostaux  élargis / calcifiés

Sternum Aplasie de la xypholde / fermeture de 1l'angle de

Louis / court




C) ‘MEMBRES SUPERIEURS

Anomalies
Ectrodactylie partielle
Amputation congénitale
Avant Bras
Aplasie
Hypoplasie
Bras
. Aplasie
. Hypoplasie
Articulation du coude
Angle carpien
Carpe
Métacarpe

D) MEMBRES INFERIEURS

F)

Anomalies
Ectrodactylie
Amputation congénitale
Jambe

. Aplasie.

. Hypoplasie
Cuisse

. Aplasie

. Hypoplasie
Articulation du genou

Rotule
Tarse

DYSPLASIE DES 0S8

Dysplasie des os longs
Dysplasie des os courts

Modelage diaphysaire
. Anomalie de longueur
. Anomalie d'épaisseur
Forme diaphysaire
Anomalie de la corticale

Métaphyses
Epiphyses

CEINTURE SCAPULAIRE

Anomalies
Clavicule

Omoplate

Articulation de 1l'épaule

RV

Oui / non
pouce / centrale / cubitale
phalanges / doigts / main

radiale / cubitale / totale / I
radiale / cubitale / totale / i

totale / phocomélie

totale / partielle / I

luxation / synostose

normal / anormal

fusion / o8 surnuméraire
synostose / aplasie / duplication

oui / non
I / Centrale / V
phalanges / orteils / pied

tibiale / péroniére / totale
tibiale / péroniére / totale

totale / phocomélie
totale / partielle / I
luxation unilatérale / synostose / luxation
' bilatérale
absente / luxée
fusion / os surnuméraire

{ clavicule -~ humérus - radius - cubitus -
fémur - tibia - péroné - cBtes ) oui | non

( os du carpe — métacarpe - phalanges - os
du tarse - métatarse ) oui / non

os courts / os longs

os fins / os trapus ( =. larges )

incurvation / n

fine / dense / épaisse (= hyperostose

périostée )

n / dysplasiques

dysplasie / calcifications anormales /
pseudoépiphyses en cbne

oui / non
aplasie unilatérale / aplasie bilatérale /
luxation
surélévation unilatérale / surélévation
bilatérale / hypoplasie
luxation / dysplasie : :




XTIV —

B)

CEINTURE PELVIENNE

Anomalies
Aile Iliaque
Articulation de la hanche

Pubis

Bassin

QUALITE DE L'O0S

Age osseux
Ostéolyse

Ostéoporose

Ostéopétrose

Fragilité osseuse
Calcifications ectopiques
Microgéodes

oui / non

petite / n / grande

dysplasie cotyloidienne / coxa valga /
coxa vara / luxation

n / absent / hypoplasie

hypoplasie / n

avancé / n / retardé

phalangienne / carpotarsienne /
multicentrique / I

segmentaire / diffuse / I

segmentaire / diffuse / I

congénitale / tardive / I

squelettiques / extrasquelettiques / I

oui / non '

SYSTEME NERVEUX CENTRAL , PERIPHERIQUE ET APPAREILS SENSORIELS

MALFORMATIONS DU BYSTEME NERVEUX CENTRAL

Absence d'hémisphéres
cérébraux

Dysraphie
. Type

. Topographie
Encéphalocéle
Anomalie cérébrale médiane
Hydrocéphalie
Microcéphalie
Agénésie cérébelleuse
Dystrophie
Atrophie
Malformation vasculaire
Malformation obstructive
Malformation cérébro -

médullaire
Dilatation Ependymaire

ANOMALIES FONCTIONNELLES

Retard psychomoteur
Trouble du tonus

anencéphalie / crénioschisis /
hydranencéphalte

lipome rachidien / méningocéle /
 myéloméningocéle

cervicale / dorsale / lombosacrée

frontale / occipitale / autre

agénésie du corps calleux / Holoprosencé-

phalie ( = arhinencéphalie )

asymétrique / triventriculaire / quadri-

ventriculaire / porencéphalie

primitive / secondaire / séquellaire

vermienne / totale / partielle / autre

poliodystrophie / leucodystrophie / globale

frontale / temporale / Pariétale /

occipitale
angiome / angiomatose / télangiectasie
capillaire
sténose du sylvius / malformation de Dandy -~

Walker

Arnold-~Chiari / absente
syringomyélie / syringobulbie

neuromoteur / cognitif / global/ I
hypotonie / hypertonie pyramidale /
dystonie / I




F )

Ataxie
Troubles du langage

Troubles de coordination
Troubles de vigilance
Mouvements anormaux

Epilepsie
Troubles moteurs centraux

Troubles sensitifs
Neuropathie Périphérique

Paralysie du Plexus Brachial

Paralysie faciale
Compression nerveuse
Réflexes ostéotendineux
Débilité mentale
Troubles du comportement
Encéphalopathie

TUMEURS

Tumeurs du systéme nerveux
central

Tumeurs des enveloppes

Type cellulaire

MUSCLES

Développement
Topographie lésionnelle

K\E

locomotrice / cérébelleuse / vestibulaire / 1
retard de parole / retard simple / retard
grave / I
1ésionnels / fonctionnels / I
chroniques / coma
syncinésies / convulsions / tremblements /
athétose
oui / non
monoplégie / hémiplégie / paraplégie /
quadriplégie
superficiels / profonds
polynévrite / polyradiculonévrite chronique
obstétricale / acquise / névrite
centrale / périphérique / inférieure / I
du médian ( = syndrdme du canal carpien )/
du cubital / du sciatique poplité externe
abolis / vifs / n
profonde / moyenne / légdre / I
moteurs. / alimentaires / relationnels / I
métabolique / infectieuse / 1

sus—-tentorielles/ sous-tentorielles / plexus
choroide

méningiome / kyste arachnoidien / kyste

dermoide / lipome intrarachidien

gliome / tumeur neuronale

atrophie / hypertrophie
face / extrémités / ceinture scapulaire /
ceinture pelvienne / généralisée

EXPLORATIONS ELECTROPHYSIOLOGIQUES

Anomalie & 1'EEG
Anomalie & 1'EMG
Potentiels évoqués visuels
Potentiels évoqués auditifs
Diminution de la vitesse

de conduction

ANOMALIES DE L'OEIL

Nystagmus
Ophtalmoplégie
Strabisme

Aspect de la rétine

Aspect de la papille
Trouble de réfraction

paroxystique / lent / déprimé /I

type neurogéne / type myogéne

éteints / n

éteints / diminution / latence longue

motrice / sensitive

horizontal / vertical / rotatoire / I

unilatérale / bilatérale / Ptosis

divergent / convergent / I

angiome / rétinite pigmentaire / dysplasie /
tédche maculaire

atrophie / oeddme / colobome

myopie / hypermétropie / astigmatisme




XV -

C)

Tumeur oculaire rétinoblastome / gliome du chiasma
Troubles de la vision amaurose / amblyopie / cécité
Pathologie rétinienne . décollement / dégénérescence vasculaire

ANOMALIES DE L'OREILLE

Surdité de transmission / de perception / I

Malformation des osselets / de l'organe de Corti / de la
caisse du tympan

Conduit Auditif externe étroit / n / absent

Conduit Auditif interne étroit ./ n / absent

GLANDES ENDOCRINES - ONCOLOGIE — METABOLISME

GLANDES ENDOCRINES

Hypophyse absente / tumeur / tumeur parasallaire

Parathyroides absentes / hyperplasiques / adénome / tumeur

Taux sanquin de PTH bas / n / augmenté _

Corticosurrénales absentes / hyperplasiques / tumeur / hypo-
plasiques

Médullosurrénales absentes / tumeur / hyperplasiques / hypo-
plasiqgues

Taux sanguin d'insuline bas / n / augmenté

Pancréas endocrine absence / hyperplasie / tumeur

Puberté précoce / différée / n / retardée

Testicule endocrine absence /.hyperplasie / tumeur

Hermaphrodisme vrai / pseudohermaphrodisme féminin / pseudo-

' hermaphrodisme masculin :
Ovaire absent / fibreux / kystique / tumoral
ONCOLOGIE

Tumeur de la créte neurale  sympathome / neuroblastome / Apudome
Tumeur des parties molles rhabdomyosarcome / tumeur fibroblastique /
tumeur mésenchymateuse

Tératome

Type bénin / malin / cordome

topographie buccal / sacrococcygien / autre
Hamarthome unigue / multiple / I
Tumeur cutanée spinocellulaire / basocellulaire ( = naevo-

matose basocellulaire)/ autre
METABOL ISME
o,

Proteines

Chromatographie des
acides aminés dans

le sang n / anormal
Glucides
. Glycémie hypo -/ hyper.
Mucopolysaccharidurie./ oligosaccharidurie / Sulfatidurie
Lipides
. Cholestérolémie hypo-/ hyper-
. Triglycéridémie hypo~/ hyper-
Electrolytes

. Calcémie . hypo / hyper




I Q U E

L E X



LEXIQUE

TH = chapitre du thésaurus dont fait partie le signe

NA = niveau d'accessibilité
SY = numéros d'identification des syndrOmes oU apparait le signe
TH NA
1 - (lévre supérieure,fente, * )
fente labiale 111 1
fissure labiale
SY : A2 A3 A5 A7 A8 A9 A10 Al13 A15 A17 A18
B4 B7 B8 B9 B12 B18 B25
C4 C7 C8 C10 C17 C20 D3 E3 F1 F3 F4
F8 F11 F17 F19 F20 F22 F25
2 - (palais,fente,bilatérale) 111 1
fente palatine bilatérale
SY : Al4
3 - (palais,fente, * ) TII. 1
fente palatine
SY : Al A2 A3 A4 A5 A6 A7 A8 A9 A10 All A12 Al3
Al5 A16 Al17 A18 A19 A20 A21 Bl B2 B4 BS5 B6
B7 B8 B9 B10 B1i1 B12 B13 Bl4 B15 Bl6 B17
B18 B19 B20 B21 B22 B23 B24 B25 B26 C1 C2
C3 C4 C5 C6 C7 C8 CY C10 C11 C12 €13 Ci4 C15
Cl16 €17 C18 C19 C20 €21 D1 D2 D3 D4 D5 Rl E2
E3 ¥1 F2 ¥3 F4 F5 F6 F7 F8 F9 F10 Fil F12
F13 F14 F15 F16 F17 F18 F19 F20 F21 F22 F23
F24 F25 F26
4 — (luette, * ,bifide) T11 1
luette bifide
uvule bifide
SY : All B3 B6 B8 B10 B1l B15 C10 C13 Cl4 D5
5 - (palais, * ,ogival) I11 1
palais ogival
velite palatine ogivale
volte palatine haute
SY : Al A4 A5 A7 All B8 B10 Blt C8 C10 F8 F10
F13 F21 F23
6 -~ (palais, * ,dupliqué) 111 1

palais dupliqué
duplication palatine
Sy : Cci8




7 - (creux poplité, * , ptérygium)
ptérygium poplité
bride poplitée
SY : A2 A3

8 - (région intercrurale, * ,ptérygium)
ptérygium intercrural
bride intercrurale
SY : A2

9 — (membres, * | ptérygions)
ptérygions multiples des membres
brides multiples
ptérygions multiples

SY : B16 C13

10 - (organes génitaux externes, * , anomalies)
anomalies des organes génitaux externes
organes génitaux externes anormaux

SY : A2 C17

11 - (scrotum,hypoplasie, * )
scrotum hypoplasique
hypoplasie du scrotum

SY : A2

12 - (scrotum, * ,bifide)
sxotum bifide
bifidité du scrotum
scrotum vulviforme
scrotum fendu
sillon scrotal

SY : A2 B6 F17

13 - (grandes lévres,hypoplasie, * )
hypoplasie des grandes lévres
grandes lévres hypoplasiques

SY @ A2

14 - (clitoris,hypertrophie, * )
hypertrophie du clitoris
hypertrophie clitoridienne
clitoromégalie

SY : A2 B4 C21 E2

15 ~ (lévre inférieure,fossette, * )
fossette de la lévre inférieure
SY : A2 A3 A8

Vi

VI

V1

Vil

VIT

VII

VII

VII

ITI




16

17

19

20

21

22

23

24

25

SY

- (bouche,brides,intermaxillaires)
brides intermaxillaires
brides intrabuccales intermaxillaires
brides syngnathiques

SY : A2 C2

~ (ongle,hypoplasie, * )
hypoplasie des ongles
hypoplasie unguéale
ongles hypoplasiques

SY : A2 Al4 B4 B17 B19 E3 F10 F19

- (scoliose, * , * )
scoliose
SY : Al A2 A6 A7 A18 A19 A20 B4 B7 B8 Bl4 B15
B16 B24 C10 C13 Cl4 F3 F10 F11 F23

- (loxrdose, * , * )
lordose
sy : A2 A19 A20 B24

-~ (cyphose, * , * )
cyphose
SY : Al A6 A7 A19 A20 B5 B7 B24 F10 F13 F15

-~ (cyphoscoliose, * , * )
CYPhOScoliOSe
SY : A9 Bl4

— (abdomen, * ,hernie)
hernie abdominale
Sy : F21

— (région inguinale, * ,hernie)
hernie inguinale
SY : Al A2 Al13 Al4 A18 A19 B4 B6 B8 Bl6e B24
C6 C10 F10 F13 F19

— (région ombilicale, * ,hernie)
hernie ombilicale
hernie de 1'ombilic

SY : A13 A19 B13 C5 C10 €21 F8 F19

- (doigts,syndactylie,parrielle)

syndactylie partielle des doigts

syndactylie partielle digitale

syndactylie partielle des membres supérieurs
A2 A1l F17

ITT

IRY

VI




26

28

29

30

31

32

33

34

- (doigts,syndactylie, * )
syndactylie des doigts
syndactylie digitale

SY : A4 A5 Al4 D3 F4 F25

-~ (extrémités,syndactylie, * )
syndactylie des extrémités
syndactylie

SY : A1l B13 Bl6 C5 Cl12 F4

- (orteils,syndactylie, * )
syndactylie des orteils
SY : Al4 Al16 B8 B12 B18 D3

~ (orteils,syndactylie,partielle)
syndactylie partielle des orteils
syndactylie partielle des membres inférieurs
SY : A2 All B6 C6

~ (extrémités, brachydactyle, * )
brachydactylie
doigts et orteils courts

SY : A4 B6 B8 (3 C5

- (doigts, * ,allongés)
doigts allongés
doigts longs
arachnodactylie

SY : Al B35 F3 Fé6

- (doigts,brachydactylie,totale)
brachydactylie totale des doigts
SY : C6 :

- (doigts,brachydactyle, * )
brachydactylie des doigts
doigts courts

SY : Al B23 B24 B26 D3 D4 F2 F4 F9

- (pied, * ,convexe)
pled convexe
pied en piolet

SY : B16 C13 F19 F20

- (pied, * ,varus)
pied varus
pied bot varus
SY : A2 A10 BS5 B9 B16 C10 D1

VI

Vi

VI

VI

Vi

Vi

VI

Vi

28




36 - (pied, ¥ ,valgus)
pied valgus
pied bot valgus
SY : A2 Al19 B4 B9 Bl1

37 - (pied, * ,bot équin)
pied bot équin
SY : A10 B5 B6 B9 B16 C10 DI

38 - ( pied, * ,creux)
pied creux
. 8Y : D2

39 - (main, * ,en flexion)
main bote en flexion
main fixée en flexion

SY : A2

40 ~ (pied, * ,plat)
pied plat
SY : Al Blt

41 - (pied, * ,plat valgus)
pied plat valgus
SY : B11 B16

42 ~ (testicule,ectopie, * )
ectopie testiculaire
ectopie du testicule
testicule ectopique

SY : Al3 Al8 F2 F4 F6

43 — (testicules, ectopie,bilatérale)

ectopie testiculaire bilatérale
SY : B6

.

44 - (cryptorchidie, * , *)
cryptorchidie

SY : A2 A4 Al4 B4 B8 B11 B16 B24 C5 €13 C21 T3

45 — (utérus, * ,bicorne)
utérue bicorne
8Y : All B12 Bl16 C6 C21

46 - (utérus,hypoplasie, * )
utérus hypoplasique
hypoplasie de L'utérus
hypoplasie utérine
petit utérus '

SY : A2

V1

VI

V1

VI

VI

VI

VIl

VII

VII

X1

X1

4




47

SY

(tibia,hypoplasie, * )
hypoplasie du tibia
hypoplasie tibiale
tibia hypoplasique
t A2 All C17

48 ~ (tibia,aplasie, * )

49

50

51

52

53

54

Sy

SY

5Y

SY

SY

SY

aplasie du tibia
aplasie tibiale
agénésie tibiale
tibia absent

C15

(rotule,aplasie, * )
aplasie de la rotule
aplasie rotulienne
agénésie rotulienne
rotule absente

A2 B17

1

(rotule, * ,luxation)
luxation de la rotule
luxation rotulienne

rotule luxée

(rotule, * ,pseudo-épiphyse)
pseudoépiphyse de la rotule
pseudoépiphyse rotulienne

: A2

(phalanges,amputation, * )
amputation des phalanges
amputation phalangienne

A2 F25

(iridodonésis, * , *)
iridodonésis
luxation du cristallin
cristallin luxé

Al

(spina bifida, * , % )

spina bifida

dysraphie postérieure

défaut de fermeture vertébrale postérieure
Al A5 A7 C10 C13 D4 F3 F9

55~ (spina bifida, * ,occulta)

SY

spina bifida occulta
: A2 AG Cl4

XITI

X111

XITI

XTIT

NTT

X1I1T

ITI

XTIt

X111

(1)




57

58

59

60 - (rapport segment supérieur, *

segment inférieur
rapport segment supérieur/segment inférieur
inférieur & la normale

61

62

63

64

- (méningocele, * , * )

méningocéle
spina bifida aperta
SY : B12 C4 G5 El

- (taille, * ,grande)
grande taille
taille excessive

SY : Al

- (taille, * ,petite)
petite taille
taille faible
retard statural

SY : A7 A21 Bl B6 B9 B11 C6 D4 D5 F12 F14 F19

- (taille, * ,normale)
taille normale
SY : Ab

“,inférieur i la

SY :. Al

—~ (rapport segment supérieur, *

normale )

,supérieur a la

segment inférieur
rapport segment supérieur/segment inférieur
supérieur & la normale

SY : A19

~ (brachycéphalie, * , *

brachycéphalie

diamétre sagittal du crédne diminué
SY : Al A7 A1l B4 B10 €3 G5 C7 Fl F2 F3

F23

~ (dolichocéphalie,
dolichocéphalie

diamétre sagittal du crine augmenté

S5Y : F3 F6 F11 F19 F24

- (front, * ,bombé)
front bombé
bosse frontale
front proéminent

SY : Al A7 A9 A18 B7 B9 C10 D2 D3 D4 F2 F3
F1i F12 Fl4 F18 F22 F23 F26

normale )

XIV

II

II

IT

It

ITL

ITI

ITI

4 (1)




65

5

66

67

68

69

70

71

72

73

~ (front, * ,plat)
front plat
front aplati
aplatissement frontal
Y : All

- (yeux, * ,enfoncés)
yeux enfoncés
orbites profondes
enophtalmie

SY : Al B1 B13 Fl12 F24

~ (yeux, * ,saillants)
yeux saillants
exophtalmie .
orbites saillantes
yeux proéminants

SY : A7 A1l A19 C9 C21 F3

- (sclérotique, * ,bleue)
sclérotique bleue
SY : Al B4

- (dent,articulé,anomalie)

anomalie de l'articulé dentaire
troubles de l'articulé dentaire
SY : A7 A9 All A18 B1O C6 D3

- (face, * ,longue)
face longue
face allongée
allongement facial
SY : Al

- (face, * ,ronde)
face ronde
face arrondie
face lunaire
faciés lunaire
SY : A19 F10 F15 F21 F23

— (face, * ,triangulaire)
face triangulaire
SY : F1 Fl1

- (face, * ,carrée)
face carrée
SY : B24 F2

ITT

I1I

11T

111

111

IT1

ITI

IIT

ITI




74

75

76

77

78

79

80

81

82

83

- (cornée, * ,petite)
petite cornée
microcornée

‘SY : Al7 C10 F11

- (kératomégalie, * , * )
kératomégalie
mégalocornée
macrocornée

SY : Al

- {microsphérophakie, * , * )
microsphérophakie
SY : Al

- (cataracte, * , * )
cataracte
cristallin opaque
opacité du cristallin

sy : A5 A6 A9 A19 A20 B6.B7 B12 C5 C10 C20

—~ (iris,colobome, * )
colobome de 1l'iris
SY : Al A4 C10 F3 F1ll1 F16 F17 F18

~ (tissu sous-cutané,dystrophie,
dystrophie du tissu sous~cutané
tissu sous~cutané dystrophique
SY : Al F4

-~ (thorax, * ,en entonnoir)
thorax en entonnoir
pectus excavatum

SY ¢ Al

- (macroskélie, * , * )
macroskélie
gigantisme des membres
membres allongés
allongement des membres
SY : Al

Qe
7

- (gros orteil, ylarge)
gros orteil large
ler orteil large

SY : Al B8

- (articulations, * ,hyperlaxité)
hyperlaxité articulaire
SY : Al B9 B17 Fl1l4 F23

ITI

11T

ITI

I1I

—i
—
=

Iv

VI

VI

VI

2 (4)



84

86

87

88

89

90

91

92

93

— (genou, * ,hyperlaxité)
hyperlaxité du genou

SY : Al

~ (aorte, * ,anévrysme)
anévrysme de l'aorte)
anévrysme aortique

SY : Al

—~ (aorte, * ,coarctation)

coarctation de l'aorte

coarctation aortique

coarctation de 1'isthme aortique
SY : Al Cl10 Cl12 F7 Fi1

~ (aorte,orifice,rétrécissement)
rétrécissement de l'orifice aortique
rétrécissement aortique

SY : F19

- (artéres systémiques, * ,anévrysmes)
anévrysmes des artéres systémiques
SY : Al

~ (artéres pulmonaires, * ,anévrysmes)
anévrysmes des artéres pulmonaires
SY : Al

- (valve mitrale, * ,malformation)
malformation mitrale
SY : Al

- (angor, * o, )
angor
angine de poitrine
maladie angineuse
douleur thoracique a l'effort
douleur angineuse
5Y : Al

~- (arteres, * ,hypertension)
hypertension artérielle
SY : Al

- (poumons, * ,emphyséme)
emphyséme pulmonaire
emphyséme

SY : Al

Vi

VIII

VIIL

VIII

VIIL

VIIT

VIII

VITT

VIIT

IX

3 (1)




94 -~ (poumons, * ,atélectasie)
atélectasie pulmonaire
atélectasie

SY : Al

95 - (pneumothorax, * , * )
pneumothorax
SY : Al

96 - (thrombopénie, * , * )
thrombopénie
SY : Al F11

.97 - (&8ge osseux, * ,avancé)
dge osseux avancé
avance de 1'dge osseux

SY : Al C3 C21

98 - (dge osseux, * ,retardé)
dge osseux retardé
retard de l'ége osseux
retard d'ossification

SY = A20 Bil B17 C6 F3 Fl11l

99 — ( os.corticale, épaisse)
corticale épaisse

corticale des os longs épaisse
hyperostose périostée des os longs

SY : Al B11 B24 C21

100 - (hanche, * ,luxation)
luxation de hanche

SY : Al A6 Al8 B6 Bl4 B22 B24 Cl5 C20 E2
F6 F12 F13 F19 F21 F24

101 - (genou, * ,luxation)
luxation du genou
SY : Al B9 F24

102 ~ (épaule, * ,luxation)
luxation de 1'épaule
SY : Al B24 F6

103 - (myopie, * , * )
myopie
"SY : Al A6 A19 A20 C6

104 ~ (rétine, * ,décollement)

décollement de la rétine

décollement rétinien
SY : Al A6 A19 A20

IX

X1I

XIIT

XITI

XIII

XITI

XIIT

XIIT

X1v

X1V




105

106

107

108

109

110

111

112

~ (acides aminés,chromatographie,anomalie)
anomalie de la chromatographie des acides
aminés
SY : Al

- (blépharophimosis, * , * )
blépharophimosis
SY : A5 BS5 B11 F23

~ (blépharophimosis, * ,incomplet)
blépharophimosis incomplet
adhérences filiformes des paupiéres
brides interpalpébrales
blépharophimosis filiforme

SY : A3 Blé6

-~ (canal artériel, * ,persistant)
canal artériel persistant
persistance du canal artériel
SY : A3 B6 B23 Cl10 C12 Ci17 C20 F2 F3 F19
F20 F25

- (naissance,décés. * )
décés 4 la naissance
mort néo-natale
mort-né
mort in utero

SY :+ A4 B2 Bl4 C17 Fl4é

- (* ,décés ,précoce)
déces précoce
déceés avant 7 jours
SY : A4 B4 B23 Gl F8 Fl11 F17 F21

-~ (longévité, * ,inférieure a 1 an)
longévité inférieure & 1 an
durée de vie inférieure & 1 an
déces avant 1 an

SY : A4 B6 B7 B20 B21 B26 Fl14 F19 F20

~ (longévité, * ,de 1 & 15 ans)
longévité de 1 & 15 ans
durée de vie inférieure a 15 ans
décés entre 1 et 15 ans
longévité faible

SY : A13 B12 B24 C6 F12 Fl14 F15

XV

ITI

IIT

VIII

IT

IT




113

114

116

117

118

119

120

~ (région malaire, aplasie, * )
aplasie de la région malaire
aplasie malaire
relief malaire aplati
hypoplasie malaire
hypoplasie des os malaires
SY : A4 A18 B7 Bl4 C10 D3 F23

oL

-~ (prognathie, * , * )
prognathie
SY : A5 A7 A9 B9 B10O

- (retrognathie, * , * )
retrognathie
SY : B20 C10 C21 F5 F6 F9 F10 F11 Fl12 F13 TFl4
F19 F21 F23 F25

- (micrognathie, * , % )
micrognathie
hypoplasie du maxillaire inférieur
hypoplasie de la machoire
maxillaire inférieur hypoplasique
SY : A4 A6 Al6 B5 B6 Bll B12 B16 B19 B20 B21
B24 C2 C6 Cl12 C15 Cle D1 D5 F1 F2 F3 Fl6
F17 F24 F25 F26

~ (fentes palpébrales,obliquité,mongoloide)
obliquité mongoloide des fentes palpébrales
fentes palpébrales obliques vers le haut

SY : A12 B7 Cl1 C16

~ (fentes palpébrales,obliquité,antimongoloide)
obliquité antimongoloides des fentes palpé-
brales
fentes palpébrales obliques vers le bas
SY : A4 All B15 Blé C10 D2 D4 F7 F15 F23

- {points lacrymaux, * ,absents)
absence de points lacrymaux
absence de canaux lacrymaux
absence d'orifices lacrymaux

SY - A4 Al4 F3

~ (microphtalmie, * , * )
microphtalmie
oeil petit
SY : A4 A5 A17 Bit B13 C5 C10 C20 F8 F11 F13
F17 F19 F20

II1

111

I1I

ITI

111

111

11T

111

1 (3)

1 (3)

1 (3)

1 (3)




121

122

123

124

125

126

127

128

129

- (nez,ensellure,plate)
ensellure nasale plate
ensellure nasale aplatie
base nasale aplatie
SY : A4 A1l B23 D2 D4 E3 F7 F20 F25

— (nez,ensellure,saillante)
ensellure nasale saillante
base nasale saillante

SY : F9 Fil1 F12 F13 Fi9 F21

~ (nez,orifice,large)
orifice nasal large
narine élargie

SY : F3

- (nez,orifice,étroit)
orifice nasal étroit
narina étroite

SY : A4 A5 Al7

-~ (paupiére inférieure,colobome, * )
colobome de la paupiére inférieure
SY : A4

- {(paupiére supérieure,colobome, * )
colobome de la paupiére supérieure
SY : C5

- (conjonctive,colobome, * )
colobome de la conjonctive
dermoide épibulbaire

SY : A4 C10

— (orbite,rebord,saillant)
rebord orbitaire saillant
arcade sourciliére saillante
saillie de l'arcade sourciliére
SY : A7 A9 D4

- (orbite,rebord,effacé)
rebord orbitaire effacé
rebord orbitaire déprimé
arcade sourciliére effacée
arcade sourciliére aplatie
effacement de l'arcade sourciliére
SY : A4 B11l F3 F7 Fi19

ITT

III

ITI

ITI

IIT

III

111

111

111

i
i
i
|
I




130 - (oreilles, * ,anomalies) 111 1
anomalies de l'oreille
anomalies du pavillon de l'oreille
oreilles anormales
malformations de l'oreille
SY : A4 A5 Al16 B11 B13 B22 G3 Ci12 C20

131 - (espace prétragien,appendices, * ) I11 1
appendices prétragiens
appendices préauriculaires
SY : A4 B5 G5 Cl0 F21

132 - (eépace prétragien,fossettes, * ) 111 1
' fossettes prétragiennes
SY : A4 F3

133 -~ (cils, * ,rares) v 1
cils rares
SY : A4

pO

134 - (appareil cardio-vasculaire, * ,anomalies) . VIII (3,4)
anomalies cardio-vasculaires
malformations cardio-vasculaires

SY : A4 B12 C10 F13 F23

135 - (choanes,atrésie, * ) : IX 2
atrésie des choanes
imperforation des choanes
imperforation choanale
SY : A4 C6 '

136 ~ (pouce,hypoplasie,globale) v 1
hypoplasie globale du pouce
petit pouce
SY : A4 B3 B16 D4 F25

137 - (pouce,hypoplasie, * ) VI 1
hypoplasie du pouce
pouce hypoplasique
SY : B18

138 ~ (mastoides,pnehatisation,insuffisante) XII1 3
pneumatisation insuffisante des mastoides )
absence de pneumatisation des mastoides
agénésie des cellules mastoidiennes
SY : A4 A7 D4 '




139

- (sinus maxillaires,agénésie, * ) X111
agénésie des sinus maxillaires
sinus maxillaires absents
absence de sinus maxillaire

SY : A4 Cl10

140 ~ (rachis cervical, * ,anomalies) X111

anomalies du rachis cervical
anomalies des vertébres cervicales
SY : A4

141 - (coude,synostose, * ) X111

synostose du coude
synostose radio~cubitale
SY : A4 All B4

142 - (radius,aplasie, * ) X111

aplasie du radius

aplasie radiale

agénésie radiale
SY : A4 B25 F13

143 - (cubitus,aplasie, * ) X11T

aplasie du cubitus

aplasie cubitale

agénésie cubitale
8Y : B25

144 — (débilicé, * , * ) X1v

145

146

débilité mentale.
débilicé
retard mental
SY : A4 A9 A13 Al4 Al6 Bl B4 B6 B7 B8 B10O Bl6
B18 B20 B25 C2 C3 C5 C6 C10 €12 €21 D2 D4
E1 E2 B3 F2 F15 Fi6 F17

~ (débilité, * ,sévére) X1V
débilité mentale sévére
débilité mentale profonde
retard mental profond
retard mental sévére
retard mental important
SY : A4 A1l B17 F3 F4 F6 F10 F11 F13 Fl4 F21
F22 F25 F26 ’

— (surdité, * ,de transmission) ' X1V
surdité de transmission
surdité de conduction

SY : A4 A7 Al4 A19 B8 C5 C10 G19 D4

1 (3)

1 (3)

1 (2)

4 (2)




147 - (surdité, * ,de perception)
surdité de perception
8Y A 19

148 — (surdité, * , * )
surdité
déficit auditif
SY : A5 A6 A20 B3 D3 F6

149 - (conduits auditifs externes, * ,absents)
conduits auditifs externes absents
absence de conduit auditif externe

SY : A4

150 - (osselets de l'oreille moyenne, * ,malformés)
osselets malformés
malformation des osselets
malformation de l'oreille moyenne
SY : A4 C19

151 - (télécanthus, * , * )
télécanthus
SY : A5 A9 Al4 B8 B11 B15 C5 C19 D3

152 - (canthi,dystopie, * )
dystopie des canthi
ectopie des canthi

SY : D3

o

153 - (épicanthus, * , * )
épicanthus
SY : A6 B5 B6 Bl1 B17 E2 E3 F2 F3 F5 F7 F8
Fl1 Fl14 F16 F18 F19 F20 F22 F25

154 - (points lacrymaux,ectopie, * )
’ ectopie des points lacrymaux
points lacrymaux ectopiques
SY : A5

155 -~ (racine du nez, * ,large)
racine du nez large
racine nasale large
racine nasale élargie
SY : A5 A7 A9 B8 B10 C5 D2 D3 D4 E3 F6 F8 Fil
F12 F22 F24 F25

156 - (nez,racine,étroite)
racine du nez étroite
- racine nasale étroite
SY : F19 F23

X1v

X1V

XIv

X1V

I11

LTI

I11

ITI

ITI

4 (2)

4 (2,1)




157

158

159

160

161

162

163 — (lévre inférieure, * ,protrusion)
protrusion de la lévre inférieure

164

165

166

— (canitie, * , * )
canitie
cheveux décolorés
poliose

SY : A5 Al4

~ (iris, ,hétérochromie)

hétérochromie irienne
hétérochromie de 1l'iris
SY : A5

- (synophrys, * , * )
synophrys

SY : A5 C6

~ (hypertélorisme, * , * )

hypertélorisme

SY + A5 A9 All A13 Al17 A18 B4 B5 B6 B7 B1O
B11 B12 B15 B23 C3 G4 C5 C11 C18 D2 D3
D4 E3 F1 F2 F3 F5 F6 F9 Fll F12 Fl6 F17

F18 F22 F23 F25

- (hypotélorisme, * , * )
hYpOtéloriSme
SY : Al12 B17 F7 F13 F20

- (angle naso-frontal,
angle naso-frontal comblé
SY : A5 Bl1

lévre inférieure protruse

éversion de la lévre inférieure

S5Y : A2 BS F18 F25

- (canitie, * ,localisée)
canitie localisée
méche argentée

SY : A5 B4

- (vitiligo, * , * )
vitiligo

SY : A5

- (omoplate, * ,surélevée)

omoplate surélevée

surélévation de l'omoplate

malformation de Sprengel
SY : A5 A9 C13 Cl4

* ,comblé)

v

I1T

v

v

111

ITL

111

v

v

XI1I

N

.




167

168

169

170

171

172

173

174

175

176

— (crine, * ,anomalies).
anomalies du créane
SY : AS
— (thorax, * ,anomalies))
anomalies du thorax
SY : AS
— (membres supérieurs, * ,anomalies)

anomalies des membres supérieurs
SY : A5

— (charniére lombo-sacrée, * ,malformations)
malformation de la charniére lombo-sacrée
malformations lombo-sacrées

SY : A5

~ (ptosis, * , * )
ptosis

SY : AS A11 B6 BiO B11 B16 B17 Cl0 C13 E2
" E3 F3 F7 F8 F12 F13 F15 F16 F23

-~ (épiphyses,dysplasie, * )

épiphyses dysplasiques

dysplasie épiphysaive des os longs
SY : A6 All A19 A20 B9 B19 B24

- (dents, ¥ ,anomalies)
anomalies dentaires
anomalies des dents

SY : A6

~ (glaucome, * , * )
glaucome
SY : A6 A9 Al7

- (articulacions, * ,blocages)
blocages articulaires
blocage des articulations
raideur articulaire
blocages articulaires multiples
SY : A6 All A12 A19 A20 B4 BS5 B7 B15 B21 B23
B24 C3 G20 F9 Fl1

-~ (doigt s, * ,blocages)

blocages digitaux

blocages des doigts

blocages articulaires digitaux
SY : B26 E2 F7 Fl0 F19 F26 '

I1T

VI

X111t

I1T

XIII

ITT

IIT

VI

VI

1 (2,3)

1 (3)

1 (3)

1 (3)




177 - (bassin,hypoplasie, *) X111
hypoplasie du bassin
bassin hypoplasique
bassin étroit
SY : A6 Al9 Bl4 F19

178 ~ (corps vertébraux, * ,aplatis) ' X111
corps vertébraux aplatis
platispondylie

SY : A6 A19 A20 B9 B21 B24

179 - (diaphyses, * ,gréles) XIT1
diaphyses gréles
diaphyses fines
SY : A6 F3 Fi1l-

180 —~ (rétine, * ,pigmentée) XIv
rétine pigmentée
rétine pigmentaire
SY : A6

181 — (cécité, * , * ) X1v
cécité
SY : A6 A9 C6

182 -~ (astigmatisme, * ; * ) XIV
astigmatisme
SY : A6 C6
183 - (fontanelle bregmétique, * ,grande) 111

grande fontanelle bregmatique

grande fontanelle antérieure

fontanelle large

retard de fermeture de la fontanelle bregma-
tique

retard de fermeture de la fontanelle anté-
rieure

retard de fermeture de la grande fontanelle

SY : A7 A1l F1 F¥6 F15 F25

184 — (région pariétale, * ,saillante) 111
région pariétale saillante
bosse pariétale
SY « A7 F2 F18




185

186

187

188

189

190

191

192

193

194

-~ (région occipitale, * ,saillante) 111
région occipitale saillante
région occipitale proéminante
bosse accipitale
occiput saillant
occiput proéminant
SY : A7 B15 C21 D4 F18 F25

-~ (nez,aréte,affaissée) II1
aréte du nez affaissée
aréte nasale affaissée
aréte nasale concave
aréte nasale déprimée

nez retroussé
SY : A7 A1l A19 B5 B9 C3 C5 C6 F7 F15 FZOWF21

- (dents, * ,surnuméraires) 1171
dents surnuméraires

SY : A7 D3

—~ (dents,dysplasie, * ) 111

dysplasie dentaire
SY : A7 Al4 D3 DIO

- (cou, * ,long) %
cou long

SY : A7

- (ceinture scapulaire,mobilité,excessive) \Y

mobilité excessive de la ceinture scapulaire
SY : A7

- (os Wormiens, * , * ) XITI
présence d'os Wormiens
SY : A7 B4 B8 C15

- (mandibule,symphyse,absente) XIII
absence de symphyse mandibulaire
absence de symphyse de la mandibule

SY : A7

- (sutures, * ,distendues) X111
sutures distendues
retard de fermeture des sutures

SY : A7

- (sinus sphénoidal,agénésie, * ) X111
aganésie du sinus sphénoidal
SY : A7




195

196

197

198

199

200

201

202

203

204

- (sinus ethmoidal,agénésie, * )
agénésie du sinus ethmoidal
agénésie des cellules ethmoidales

SY @ A7

- (métacarpes, ¥ ,pseudo-épiphyses)
pseudo-épiphyses métacarpiennes
SY : A7 A20 D4 F3

-~ (phalanges distales, * ,épiphyses en cones)
épiphyses des phalanges distales en cdne
SY : A7

- (2&me métacarpien, * ,long)
allongement du 2eéme métacarpien
SY : A7

- (clavicule,aplasie,unilatérale)
aplasie unilatérale de la clavicule
aplasie unilatérale claviculaire
clavicule aplasique unilatéralement’

SY : A7

~ (clavicule,aplasie,bilatérale)
aplasie bilatérale de la clavicule
aplasie bilatérale claviculaire
clavicule aplasique bilatéralement
SY : A7

— (cdte, * ,surnuméraire)
cOte surnuméraire
SY : A7 Cl13 Cl4 F3

-~ (genu valgum, * , * )
genu valgum

SY : A7 A20

—- (coxa valga, * , * )
coxa valga
SY : A7 B6 B17 C2 D4 Fl10

- (coxa vara, * , * )
coxa vara
SY : A7 Al19 A20 B24

XI1I

XITI

XIII

XIT1

XIIT

XTII

XITI

VI

XII1

X111

(3)

(3)




205

206

207

208

209

210

211

212

213

214

— (vertébres, *

anomalies vertébrales

SY : A7 B16 Cl10 F2 F3 Fi8 F24

~ (oeil,colobome, * )
colobome de 1'oeil
colobome oculaire
SY : A9 B12 B13

~ (régions palmoplantaires,fossettes,punc—
tiformes)
fossettes punctiformes palmoplantaires

SY : A9

- (thorax, * ,étroit)
thorax étroit
SY : A9 Bi4 F11 F12

~ (métacarpe, ¥ ,court)
brachymétacarpie
8Y + A9 B9 F2

—- (mésenteéere, * ,kyste)
kyste du mésentére
kyste mésentérique

SY : A9

- (vertébres, ,fusion)
fusion vertébrale
bloc vertébral

SY ¢ A9 B17 Cl10 C13

- (cbtes,synostoses, * )
synostoses costales
SY : A9

—~ (cOtes, * ,courtes)
cOtes courtes
SY : A9 A20 C17

— (cotes, ossification,défaut)
défaut d'ossification des cotes
défaut d'ossification costal

SY : A9 B20 F20

,malformations)
malformations des vertébres
malformations vertébrales

XIII

ITT

v

VI

XI1lX

X111

X111

X111

-(3)




215

216

217

218

219

220

221

222

223

224

225

- (faux du cervelet,calcification, * )
calcification de la faux du cervelet
SY : A9

— (tente du cervelet,calcification, * )
calcification de la tente du cervelet
SY : A9

~ (ligaments pétroclinoidiens,calcification,
calcification des ligaments pétroclinoidiéns

SY : A9

~ (mandibule, * ,kyste)

kyste de la mandibule

kyste mandibulaire

kyste du maxillaire inférieur
SY : A9

~ (électroencéphalogramme, * ,anomalies)
anomalies a 1'électroencéphalogramme
anomalies & 1'EEG

SY : A9 B5 Bé

-~ (médullosurrénale,tumeur, % )
tumeur de la médullosurrénale
SY : A9

- (ovaire, * ,fibrose)
fibrose ovarienne
ovaire fibreux

SY : A9

- (ovaire,tumeur, % )
tumeur de l'ovaire
tumeur ovarienne

SY : A9

~ (naevomatose, * ,basocellulaire)
naevomatose basocellulaire
carcinome basocellulaire

SY : A9

-~ (peau,tumeur, * )
tumeur cutanée
SY :+ A9

- (crédne,calcification,ectopique)
calcification intracranienne ectopique
SY : A9

XIII

XIII

XIII

X111

X1V

XV

XV

XV

XV

v

X111




226

227

228

229

230

231

232

233

234

~ (squelette, * ,anomalil

es)

anomalies du squelette

anomalies squelettiqu
SY : A9 A19 C12 D4

es

~ (extrémités,camptodactylie, * )

camptodactylie
doigts en flexion

SY : Al0 A21°B6 B12 B16 B26 C5 C13 D2 D4

F2 F19 F20 F26

- (naissance,poids,élevé

)

poids de naissance élevé
gros poids de naissance

SY : All

—~ (craniosténose, * , %)
crdniosténose
crdniosynostose
fermeture prématurée

SY : A1l B12 B15 E1 F7

~ (turricéphalie, * , *
turricéphalie

SY : A1l

—~ (région occipitale, *

région occipitale apl

occiput aplati

aplatissement occipit
SY : All

-~ (face,asymétrie, * )
asymétrie faciale
face asymétrique

SY : A1l A12 B11 C13 Cl4

- (oreilles,implantation
implantation basse de

implantation basse du pavillon de l'oreille

oreilles basses

SY : A1l B5 B6 Bl4 B23 C5 C6 Cl0O ¥3 F8 Fil Fl4

F15 F16 F17 F19 F20

-~ (alopécie, * , * )
alopécie
SY : Al11 B7 D3

des sutures

saplatie)
atie

al

,basse)
s oreilles

F23 F24

XIII

VI

XIIT

I1I

I11

II1

ITI

v




235 - (doigts,syndactylie,cutanée) V1
syndactylie cutanée digitale
syndactylie cutanée des doigts
syndactylie cutanée des membres supérieurs
SY : Al1l

236 — (orteils, syndactylie,cutanée) VI
syndactylie cutanée des orteils
syndactylie cutanée des membres inférieurs
Sy : A1l

237 - (doigts,syndactylie,osseuse) V1
syndactylie osseuse des doigts
syndactylie osseuse digitale

SY : All
238 - (orteils,syndactylie,osseuse) VI
syndactylie osseuse des orteils
SY : All
239 ~ (doigts,brachydactylie,type D) VI

brachydactylie de type D
hypoplasie de la phalange distale du pouce
SY : All . '

240 .— (extrémité,polydactylie, * ) V1
polydactylie
SY : All B8 B12 C5 C17 C20 D3 Fl4 F26

241 - (orteils,duplication,partielle) - VI
duplication partielle des orteils
SY : All
242 ~ (septum interventriculaire,communication, * ) VIII

communication interventriculaire
défaut du septum interventriculaire
défaut septal ventriculaire
SY : All B2 B6 B9 B13 B20 B22 Cl12 C13 Cl4 C20
E2 F2 F3 F7 F17 F19 F20 F25 IF26

243 - (artére pulmonaire,atrésie, * ) VIII
atrésie des artéres pulponaires :
atrophie des artéres pulmonaires -

SY : All

244 — (poumon,aplasie, * ) X
aplasie pulmonaire
SY : All

L




245

246

247

248

249

250

251

252

253

~ (poumon,hypoplasie, *
hypoplasie pulmonaire
hypoplasie du poumon

SY : B12 C10 C17

~ (oesophage,atrésie, *
atrésie oesophagienne
atrésie de 1l'oesophage

SY : All

~ (pylore, *  sténose)
sténose du pylore
sténose pylorique
SY : A1l B6 C6 F8

- (anus,ectopie, * )
ectopie anale
ectopie de l'anus

SY : All

~ (hydronéphrose, * ,
hydronéphrose

SY : Ali Al4 F9 F17 F19 F20 F26

- (rein,dysplasie,multikystique)
dysplasie multikystique

polykystose rénale
rein polykystique

SY : All B20 C17 F11 F15 F20

A s I3 ) » ]
-~ (créne,impressions,digitiformes)
impressions digitiformes

SY : All

- (maxillaire inférieur ,hypoplasie, * )
hypoplasie du maxillaire inférieur
hypoplasie mandibulaire
mandibule hypoplasique

petite mandibule

maxillaire inférieur hypoplasique
SY : A1l B8 B15 B19 B24 C10 D4 E1 E2

- (humérus, * ,court)
humérus court

humérus hypoplasique
raccourcissement huméral

SY : All B7 Cé6

e
"

)

)

)

IX

X1

XI

XITIT .

XITI

XIIT

3 (D)

1 (3)



254 - (encéphalopathie, * , ) X1V 4
encéphalopathie
Sy : All

255 - (strabisme, * , * ) X1V 1
strabisme
SY : All Al3 A20 B5 B6 C10 E2 E3 F3 F4 F16 F18

256 — (anophtalmie, * , * ) I1I 1
anophtalmie
SY : Al12 B12 G5 Cl0 F20

257 — (omoplate, * ,décollée) v 1
omoplate décollée
décollement de l'omoplate
scapula alata

SY : AlZ2
258 - (plexus bracchial, * ,névrite) X1V 1
névrite du plexus bracchial
SY : Al2
259 -~ (électromyogramme, * ,anomalies) X1V 1

anomalies & 1'électromyogramme
anomalies a 1'EMG

SY : Ai2
260 - (plagiocéphalie, * , * ) 11T 1
plagiocéphalie
SY : Al13 B6
261 - (hypospadias, * , * ) VII 1

hypospadias
SY : Al13 B6 B10O B1l C6 F3 F9 F15 Fl17

262 — (coeur, * ,anomalies) VIII 2 (3,4)
anomalies cardiaques
cardiopathies

SY : Al13 Al8 C15 E2 E3 F15

263 - (anus, * ,imperforation) X 1 (2)
imperforation anale
SY : Al13 B12 F6 F15 T19

264 — (appareil urinaire, * ,anomalies) X1 4
anomalies de l'appareil urinaire
malformations de l'appareil urinaire
malformations urinaires .
SY : Al3 B13 Fé6 Fl4 F21 F25




265 —~ (microcéphalie, * , * )

266

267

268

269

270

271

272

273

5Y

microcéphalie

périmétre crédnien petit
Al4 A17 A21 B1.B4 B6 B7 B8 Bll B12
B15 B16 B17 B18 B20 B21 C6 C20 C21
E1 E2 E3 F2 F3 F4 F6 F7 F12 F13 Fl4
F15 F16 F19 F20 F23 F24 F25 F26

~ (coude,synostose,radiohumérale)

SY

synostose radiohumérale du coude
B4

- (dents, nombre,insuffisant)

SY

nombre insuffisant de dents
hypodontie ;
oligodontie

Al4 B8 B10 C2 Cl11 C19 D2 D3

- (langue, * ,lobulée)

SY

langue lobulée
langue sillonnée
Al4 B8 D3

~ (peau,taches,achromiques)

SY

taches achromiques
Al4

- {(naevus, * ,pigmenté)

SY

naevus pigmenté
naevus pigmentaire
Al4

— (cheveux, * ,rares)

SY :

cheveux rares
cheveux clairsemés
chevelure clairsemée
Al4 B4 B1li B17

— (sourcils, * ,rares)

SY

- (sourcils,

5Y

sourcils rares
sourcils clairsemés
: Al4 B11 Fil1

N
7

,fins)
sourcils fins
F3

IIT

XIII

IT1I

ITT

v

Iv

1v

v

v




274 - (glandes sébacées, * ,absentes)

glandes sébacées absentes

absence de glandes sébacées

aplasie des glandes sébacées
SY : Al4

275 - (salive,sécrétion,absente)

absence de sécrétion salivaire
sécrétion salivaire absente
xérostomie

SY : Al4

276 - (doigt,amputation,partielle)

amputation partielle des doigts
amputation partielle digitale
amputation digitale partielle
ectrodactylie
oligodactylie

SY : Al4 Al6 A18 B25 C2 C6 El

277 - (métacarpe,amputation,centrale)

amputation centrale des métacarpes
amputation centrale métacarpienne
SY : Al4

278 - (uretére, * ,anomalie)

anomalie de l'uretére
anomalie urétérale
SY : Al4

279 - (rein, * ,anomalie)

anomalie du rein
anomalie rénale
malformation rénale
SY : Al4 B5 B6 B25 F1 F3 F18 F23 F24

280 ~ (rein,hypoplasie, * )

hypoplasie -du rein

hypoplasie rénale

rein hypoplasique
SY : Al4 C6 Fii F17

281 -~ (cheveux, * ,raides)

9
rA

Q
O

cheveux raides
SY : AlS

2 - (ongles,dysplasie, * )
dysplasie unguéale
dysplasie des_ongles

SY : AlIS .

v

X

VI

VI

XI

XI

X1

Iv

v




283

284

285

286

287

288

289

290

291

- {(glandes sudoripares, * ,absentes)
glandes sudoripares absentes
absence de glandes sudoripares

SY : AlS5

- (cheveux, * ,cassants)
cheveux cassants
SY : Al7

— (extrémités,syndactylie,partielle)
syndactylie partielle des extrémités
syndactylie partielle

SY : Al7 B4 C2 D4

~ (maxillaire inférieur , * ,hypertrophie)
hypertrophie du maxillaire inférieur
maxillaire inférieur hypertrophique
mandibule hypertrophique
midchoire hypertrophique

SY : Al7

~ (métaphyses,dysplasie, * )
dysplasie métaphysaire
dysplasie des métaphyses

SY : A17 A19 A20 B8 B19 B21 B24 Fl1

- (papille,atrophie, * )
atrophie de la papille
papille atrophique
atrophie gptique

SY : Al7 F4 F11

)

- (région crélnio-faciale,dysmorphie, * )
dysmorphie de la région crénio-faciale
dysmorphie crénio-~faciale

SY - A17 Bl B11

—~ (nanisme, * , * )
nanisme
SY : A18 A20

—~ (macrocéphalie, * , )
macrocéphalie
SY : Al18 F5

- {nez, * ,court)
nez court
nez petit
petit nez .
SY : A18 B4 B16 C3 C6 Cl6 F2 F6 F7 Fl12 Fl4
F15 F18 F19 F21 ¥22

v

Iv

VI

XII1I

XIII

X1V

111

IT

ITI

IT1

1 (4)




293 - (bouche, * ,large) IT1
bouche large

grande bouche
SY : A18 A19 B24 C10 E3 F2 F10 Fi4

294 — (lévres,commissures,tombantes) I1I
commissures labiales tombantes
commissures labiales inclinées vers le bas

bouche en carpe
SY : Al8 C6 D4 F2 F3 F13 Fi4 F15 F16

295 - (membres supérieurs,amputation mésomélique,
partielle) V1
amputation mésomélique partielle des membres
supérieurs
SY : Al8 (€2

2906 -~ (membres inférieurs,amputation mésomélique,
partielle) V1
amputation mésomélique partielle des membres
inférieurs
amputation partielle jambiére
SY : Al18

297 -~ (pénis, * ,petit) , Vil
petit pénis
pénis court
verge courte
micropénis
SY : Al18 B6 B12 F2 F4 F6 F9 F10 F11 F12 F17
F21 F24

298 - (clitoris,hypoplasie, * ) VII
hypoplasie clitoridienne
hypoplasie du clitoris
petit clitoris
clitoris hypoplasique
SY : AlS8

299 - (petites lévres,hypoplasie, * ) VII
hypoplasie des petites lévres
petites lévres hypoplasiques
SY : Al18

300 - (nanisme, * ,dysharmonieux) 11
nanisme dysharmonieux
retard de taille dysharmonieux
SY : A19 B7 B19 B21 B23 B24 C3 Fl4




301 - (cou, * ,court) Y
cou court
SY : A19 A20 B6 C6 C13 Cl4 E1 F2 F9 F10 F12 F13
F14 F15 Fl16 F18 F19 F21 F23 F24

302 -~ (tronc, * ,court) %
tronc court
thorax court
briéveté du tronc
SY : A19 A20 B23 D4 F19

303 - (genu varum, * , % ) Vi
genu varum
SY : A19 A20

304 ~ (doigts, * ,effilés) VI
doigts effilés
doigts en fuseau
SY : A19 A21 B9 G6 F1 F3 F7

305 - (appareil respiratoire,infections,récidivantes)IX
infections respiratoires récidivantes
infections récidivantes de 1'appareil respi-
ratoire
SY : A19 B8 B17 B24 C6

306 - (appareil respiratoire,syndrdme,restrictif) JIX
syndrfme restrictif de 1'appareil respiratoire
SY : Al19

v

307 - (trachéomalacie, * ,.%* ) 1X
trachéomalacie
SY : Al9 F25

308 - (urines, * ,mucopolysaccharidurie) XV
mucopolysaccharidurie
SY : Al19

309 ~ (métaphyses fémorales,dysplasie, * ) X111
dysplasie métaphysaire fémorale
dysplasie des métaphyses fémorales
SY : B7

310 - (fémur, * ,en haltére) XI1I
fémur en haltére
SY : Al19




311

312

313

314

315

316

317

318

319

320

~ (os longs, * ,incurvés)
os longs incurvés
incurvation des os longs
incurvation diaphysaire
SY : A19 B14 B21

- (aile iliaque,hypoplasie, * )
aile iliaque hypoplasique
hypoplasie de l'aile iliaque
petite aile iliaque
aile iliaque étroite

‘'SY : Al19 A20 D4 F3

- (ostéoporose, * ,localisée)
ostéoporose localisée
ostéoporose segmentaire

SY : A19 D3

- {(phalanges, * ,pseudo-~épiphyses)
pseudo—épiphyses des phalanges
pseudo—épiphyses phalangiennes

SY : A19 F3

~ (développement psychomoteur,retard,global)

retard psychomoteur global
SY : A19 BS5 Fl12

- (tronc, * ,en tomneau)
tronc en tonnegu
thorax bombé

SY : A20 Fi5

- (pied, * ,bot)
pied bot

SY : A20 B7 B12 B24 C10 El1 F7 F10 F11 F13

F17 F24

- (angle de Welker, * ,augmenté)
angle de Welker augmenté

augmentation de l'angle de Welker

SY : A20 D3 D4

— (charniére dorso-lombaire, * ,malformations)
malformations de la charniére lombo-sacrée
anomalies de la charniére lombo-sacrée

SY : AZ20

~ (peau,fossettes, * )
fossettes cutanées
SY : A21 B6 F3

XIIT

XII1T

X111

XIII

X1v

VI

III

XIIT

1V

(2)




321 - (pouce,implantation,proximale) VI 1
implantation proximale du pouce
insertion proximale du pouce

SY : A21 B6 B24 C6 F3 F25

322 ~ (doigts, brachydactylie,type B) VI 1
brachydactylie de type B
SY : A21 B17 Cl11 E3

323 - (c¢roissance,retard,intra-utérin) 1 2 (4)
retard de croissance intra-utérin ' )
SY : B4 B6 B11 B17 B24 E2 E3 F1 F3 F17

324 - (front, * ,large) TII 1
front large
SY : F1
325 ~ (philtrum, *.,long) 111 - 1

philtrum long
SY : B5 €3 C6 Cl6 Il F13 F21 F24

326 —~ (nez,aréte,convexe) 111 1
aréte du nez convexe
aréte nasale convexe
nez crochu
SY : F1 F12 F22 ¥23

327 - (oreilles,pavillon,petit) TII 1
petit pavillon de l'oreille
oreille petite
SY : B4 Cl0 F1 F3 F8 F17

328 ~ (oreilles,rotation,postérieure) 111 1
rotation postérieure de l'oreille
SY : F1 Fl11 F14 F15 F18 F19 F23

329 - (paume,pli,unique) 1v 1
pli palmaire unique
pli palmaire simien
SY : B6 B12 B26 C6 C15 F1 F3 ¥4 F7 F17 F19
F20 F24 ¥25

330 ~ (omphalocéle, * , % ) v .
omphalocéle
SY : c21 F1 F19




331 - (tronc artériel, ¥ ,commun) VIII
tronc artériel commun
SY : F1

332 —~ (vésicule biliaire, * ,absente) X
absence de vésicule biliaire
vésicule biliaire absente
agénésie de la vésicule biliaire
SY : F1 F15 F21

333 - (thymus,hypoplasie, * ) XI1
thymus hypoplasique
hypoplasie du thymus
hypoplasie thymique
SY : B6 F1

- (thymus,agénésie, * ) XII
agénésie du thymus
agénésie thymique

SY : F1

(o
0%
1~

335 — (cervelet,agénésie,totale) X1V
agénésie totale du cervelet
agénésie cérebelleuse totale
aplasie du cervelet
sY : F1

336 - (corticosurrénales,hypoplasie, * ) XV
hypoplasie des corticosurrénales
corticosurrénales hypoplasiques
hypoplasie corticosurrénalienne

SY : B12 ¥l

337 — (médullosurrénales,hypoplasie, * ) XV
hypoplasie des médullosurrénales
médullosurrénales hypoplasiques
hypoplasie médullosurrénalienne

SY : F1 F17

338 - (front, * ,haut) : 111
front haut
SY : B1l F2 F3 F10 Fl11 F12 ¥i4 F22 F23 F24

339 ~ (nez,extrémité,large) 111
extrémité du nez large
extrémité nasale large
bout du nez large
pointe du nez large
SY : B1 B6 B8 B10 C3 Cl6 F2 F3 F4 F8 F24




340 - (main,tourbillons,sup. & 6) v
nombre de tourbillons supérieur a 6
plus de 6 tourbillons
excés de tourbillons
augmentation du nombre de circonvolutions
digitales
SY : B6 D3 F2 Fl1 Fle F17

A

341 - (pouce, ,préhenseur) VI
pouce préhenseur
sillon profond entre le ler et le 2&éme orteil
SY : F2

342 ~ (organes génitaux externes,ambiguité, * ) VIl
ambiguité sexuelle
SY : B12 F2 F11 Fl14 F17 F20

343 - (septum auriculaire,communicatcion, * ) VIII
communication interauriculaire
CIA
SY : B13 D1 F2 F3 Fl14 ¥17 F19 F20 F25

344 ~ (gestation,durée,sup. & 42 semaines) I
durée de gestation supérieure & 42 semaines
durée gestationelle supérieure & 42 semaines
grossesse prolongée
nouveau-né post-terme

SY : F3 F19

345 — (gestation,durée,inf.a 36 semaines) I
durée de gestation inférieure a 36 semaines
durée gestationelle inférieure a4 36 semaines
prématurité
nouveau-né prématuré

SY : F3 F17 Cl10 C21

346 - (croissance,vitesse,lente) A TI
vitesse de croissance lente
retard de croissance staturopondérale
SY : B4 B16 B17 B18 B21 B26 E2 F3 F7 F11 F12
F13 F15 F16 F18 F23

347 - (glabelle, * ,saillante) 111
glabelle saillante
SY : F3 F15
348 - {(nez, * ,large) TI1

nez large
SY : B17 F3 F9 F10 Fl4 F15




349

350

351

352

353

354

355

356

357

358

359

—~ {(nez,aréte,large)
aréte du nez large
aréte nasale large

SY : B10 B11 F3

- (philtrum, * ,court)
philtrum court
SY : F3 F15

-~ (philtrum, * ,profond)
philtrum profond
SY : F3 F15 F21

- (philtrum, * ,étroit)
philtrum étroit
SY : F3

— (hélix, * ,fin)
hélix fin
SY : F3 F25

- (antitragus, * ,gros)
gros antitragus
SY : F3

- (vertex,aplasie,cutanée)
aplasie cutanée du vertex
SY : F3 F20

-~ (doigt,arches,supérieures a 4)
nombre d'arches digitales supérieur & 4

arches en excés
SY : E3 F3 F7 F19

- (peau,angiome, * )
angiome cutané
SY : C21 F3

~- (peau,hémangiome,frontal)
hémangiome frontal
SY : B4 B12 F20

- (cerveau, * ,malformations)
malformations du cerveau
malformations cérébrales
malformations du SNC

SY : F3 Fl4 F18 F19 F24

111

ITI

III

I11

III

111

v

v

Iv

v

XIvV




360

361

362

363

364

365

366

367

368

369

- (tonus, * ,diminué)
hypotonie

SY : B5 B8 B17 F3 F5 Fl11 F13 F17 F20 F23

- (convulsions, * , * )
convulsions
SY : B10 Co6 F3 F13 F15 F20 F25

- (nystagmus, * , ¥ )
nystagmus
SY : B10 F3 F11 F16

—~ (conduit auditif exterme, * ,étroit)
conduit auditif externe étroit
CAE étroit

SY : B24 F3

~ {(naissance,poids,faible)
poids de naissance faible
petit poids de naissance
SY : B4 B1ll B18 C6 F4 F13 Fl16 F18 F19
F21 F24 F206

- (oreilles, * ,grandes)

grandes oreilles

oreilles larges

pavillon de 1'oreille développé
SY : F4 Fl11 F19

- (pectus excavatum, * , * )
pectus excavatum
sternum excavatum
thorax en entonnoir

SY : B5 B8 BlO B15 D4 F4

-~ (ligne blanche, * ,hernie)
hernie de la ligne blanche
diastasis des grands droits

8Y : €21 F4

~ (extrémités,clinodactylie, * )
clinodactylie
SY : B12 F4

~ (holoprosencéphalie, * ,* )
holoprosencéphalie
arhinencéphalie

SY - Bl12 F4 F8 F16 F17 F20

XIv

X1V

X1V

X1V

IIT

V1

X1V

(4)




370 - (croissance,vitesse,normale) 11
vitesse de croissance normale
croissance normale
SY : F5

371 ~ (joues, * ,pleines) , II1
joues pleines
joues rondes
SY : B7 F6

372 - (fentes palpébrales, * ,petites) I1T
petites fentes palpébrales
fentes palpébrales courtes
fentes palpébrales étroites
SY : E2 F6 F12 F13 Fl4 F23

373 ~ (lévres, * ,épaisses) 111
lévres épaisse
SY : B17 F6
374 - (région périarticulaire,fossettes, ¥ ) iv
fossettes périarticulaires
SY : F6
375 - (coeur, * ,malformations) VIII

malformations du coeur
malformations cardiaques
anomalies cardiaques
SY : B4 B9 B17 B24 B25 C6 C8 F6 F8 F11l
F18 F21 F25

376 -~ (oxycéphalie, * , * ) 111
oxycéphalie
créne en pain de sucre

SY : F7 F13
377 - (front, * ,étroit) 111
front étroit
SY : F7 F20
378 - (narines, * ,antéversées) 111

narines antéversées
narines exposées
orifice narinaire exposé
antéversion des marines
SY : B6 B7 B10 B17 B24 C3 C6 F7 F25

i




379

380

381

382

383

384

385

386

387

388

- (bouche, * ,petite)
petite bouche
bouche petite
. orifice buccal étroit
microstomie
SY : B5 B16 C2 D4 F7 F19 F25

- (état mental,retard,modéré)
retard mental modéré
retard mental léger
débilité légére

SY : Bl1 F7

-~ (coeur, * ,tétralogie de Fallot)
tétralogie de Fallot

.SY : B6 Cl10 C12 F9 F25 F26

- (mégauretére, * , * )
mégauretére
SY : F9 F19

oo
r

.
-~ (systéme nerveux central,

malformation de Dandy-Walker
SY : B17 B22 C20 F9

- (lévre inférieure, * ,épaisse)
lévre inférieure épaisse
SY : Bl4 F10

~ (nez,ailes,épaisses)
ailes du nez épaisses
SY : F10 F12

- (5&me doigt,clinodactylie, * )
clinodactylie du 5éme doigt
clinodactylie de l'auriculaire

SY : B4 Bl11 C6 F10 F16 F17 F25

~ (corps calleux,agénésie, * )
agénésie du corps calleux
SY : B6 C5 G20 D3 F10 F17 F20 F21

- (naissance,détresse, * )
détresse néo-natale
sy : Fl1

,malformation
de Dandy-Walker)

IIT

X1V

VITI

X1

XIVv

111

II1

VI

X1V




389

390

391

392

393

394

395

396

397

398

- (

SY

-«

5Y

-«

SY :

- (

SY ¢

- (

SY

- (

SY

- (

SY

- ( N

S5Y

- (

- (

S5Y

lévres, * ,fines)
levres fines
F11

triradius axial, * , t')

triradius axial en t'"
triradius axial distal

triradius palmaire en t"

B6 C6 F11 F19 F20

main, * ,bote)
main bote
F11

dextrocardie, * , * )
dextrocardie
B5 Fi11

uretére, * ,absent)

uretére absent

absence d'uretére
Fil1

érythropénie, * , * )
érythropénie

nombre d'érythrocytes diminué

Fl1

os, * ,fragile)
os fragile
fragilité osseuse
F11

spoids,prise faible)
prise de poids faible
prise pondérale faible
gain pondéral faible

prise de poids insuffisante

F12 F13 F19 F20

oreille,lobe,saillant)

lobe de l'oreille saillant
SY

Fi2

oreille,méat,étroit)

méat de 1'oreille étroit

méat auriculaire étroit
C10 F12

ITI

v

VI

- VIIT

X1

X11

XIIT

11

111

111

(1)




399

400

401

402

403

404

405

406

407

408

- (trigonocéphalie, * , * )
trigonocéphalie

SY : F13

~ (créne,asymétrie, * )

asymétrie du créne
créne asymétrique
8Y : F13 F25

- (nez, * ,saillant)
nez saillant
nez proéminent

SY : F13

S
7

—~ (lévre supérieure, ,fine)
lévre supérieure fine
lévre supérieure mince

SY : C6 Cl16 Fi3

- (puberté,retard, * )
puberté retardée
retard pubertaire

SY : F13

—~ (membres supérieurs,hypoplasie rhizomélique,*)

hypoplasie rhizomélique des membres

supérieurs
hypoplasie brachiale des membres supérieurs

SY : Fl4

~ (membres inférieurs,hypoplasie rhizomélique,®)

hypoplasie rhizomélique des membres

inférieurs

hypoplasie crurale des membres inférieurs
SY : Fl4
- (aorte, ¥ ,sténose)

sténose de l'aorte
sténose aortique
SY : Fl4

— (appareil digestif, * ,malformations)
malformations de l'appareil digestif
SY : Fl4

— (hélix, * ,épais)
hélix épais
SY : B24 B25 Fl15 F16

ITI

ITI

I1T

ITT

XV

VI

VITI

IIT

[y

(3,4)




409 - (respiration,pause, * )
pause respiratoire

apnée
SY : F15
410 - (bronches, * ,anomalies)
anomalies bronchiques

5Y : F15

411 - (diaphragme, * ,hernie)
hernie diaphragmatique
SY : E3 F15 F19

412 - (intestin, * ,malrotation)
malrotation intestinale
SY : B12 C6 C21 F15 F20

413 - (déglutition, * ,troubles)
troubles de la déglutition
SY : C6 F15 F25

414 —~ (longévité, * ,normale)
longévité normale
durée de vie normale

SY : Flo
415 - (lévre supérieure, * ,épaisse)
lévre supérieure épaisse
SY : F16

416 — (cou, * ,ptérygium)
ptérygium du cou
ptérygium colli

SY : E3 Fl6 F25

417 - (fontanelle postérieure, * ,large)

fontanelle postérieure large
SY : F17

418 ~ (langue, * ,grosse)
grosse langue
macroglossie

SY : G21 F17

419 - (face,hémiatrophie, * )
hémiatrophie faciale
hémiatrophie de la face

SY : C10 F17

IX

IX

11

ITI

ITX

IT1

11T

(3)




420 ~ (choroide,colobome, * )

SY

colobome de la choroide
F17

421 - (hydrocéphalie, * , * )
hydrocéphalie
SY : B6 B8 B12 B22 B25 C20 C21 p3 E1 F17

422 — (systéme nerveux central, * , malformation

SY

d'Arnold-Chiari)
malformation d'Arnold-Chiari
F18

423 - (région lombo-sacrée,dysraphie, * ) .

SY :

dysraphie lombo-sacrée
Spina-Bifida lombo-sacrée
B4 F17

424 — (testicule,aplasie, * )

SY :

aplasie du testicule

aplasie testiculaire

agénésie testiculaire
absence de testicule

F17

425 - (ovaire, aplasie, * )

SY :

aplasie de l'ovaire

aplasie ovarienne

agénésie ovarienne

absence d'ovaire
F17

426 - (veine cave supérieure gauche, * ,persistante)

SY =

persistance de la VCSG
VCSG persistante
€10 C17 D1

427 - (coeur,rythme,troubles)

SY :

troubles du rythme cardiaque
D1

428 -~ (lévre supérieure,fente, médiane)

SY

fente médiane de la lévre supérieure
fente labiale médiane
C5 D2 D3 F20

IIT

XIv

X1V

XIv

XV

XV

VIII

VIII

ITI

4 (1)

4 (1)

4

1 (2,3)




429

430

- (coude, * ;luxation)
luxation da coude
luxation radio—~humérale

SY : BO B17 B18 C6 D2 D4 F24

— (épilepsie, * , * )
épilepsie
SY : B4 B6 D2

431 — (nez, * ,étroit)

432

433

434

435

436

437

438

nez étroit
nez fin
SY : D3

- (langue, * ,immobile)
langue immobile
ankyloglosse

SY B8 B12 C17 D3

- (glandes sébacées,hyperplasie, * )
hyperplasie des glandes sébhacées
glandes sébacées hyperplasiques
milium '

SY : D3~

~ (doigts,clinodactylie,multiple)
clinodactylie multiple des doigts
clinodactylie digitale
clinodactylie des doigts

5Y : D3

- (orteils,,brachydactylie, * )
brachydactylie des orteils
SY : B17 D3

~ (orteils,polydactylie, * )
polydactylie des orteils
SY : B17 D3

ke

— (métacarpes, * ,courts)
métacarpes courts
SY : D3

~ (métacarpes, * ,trapus)
métacarpes trapus
sY : D3

XIII

X1V

ITI

ITI

v

VI

V1

VI

XIIT

XTIT

4




439 - (os longs, * ,épiphyses en cOne)

épiphyses en cone
SY : B8 C3 C6 D3

440 — (maxillaire inférieur,fente, * )

441

442

443

444

445

446

447

448

fente du maxillaire inférieur
fente de la mandibule
mandibule fendue

SY : D5

- (débilité, * ,moyenne)
débilité mentale moyenne
débilité mentale modérée

SY : D3

- (porencéphalie, * , ¥ )
porencéphalie

SY : B8 D3

~ (hamartome, * ,unique)

hamartome unique
SY : B8 C17 D3

— (membres inférieurs, ,incurvés)

incurvation des membres inférieurs

membres inférieurs incurvés
SY : D4

- (ler orteil,hypoplasie,globale)
hypoplasie globale du ler orteil
SY : D4

~ (pouce, * ,spatulé)
pouce spatulé
pouce en spatule
SY : B9 D4

r.

- (ler orteil, * ,spatuléd)

ler orteil spatulé

ler orteil en spatule .
SY : B6 D4

- (métatarses, * ,pseudo-épiphyses)
pseudo—-épiphyses des métatarses
pseudo-épiphyses métatarsiennes

SY : D4

XIII

XIIT

XIV

XIv

XV

V1

VI

VI

VI

X111

(2).

(4)




449

450

451

452

453

454

455

456

457

458

- (carpe, * ,fusion)
pe,

SY

fusion du carpe
fusion des os du carpe
synostose carpienne

C6 C13 C19 C24 D4

~ (métacarpes, * ,fusion)

SY

SY

fusion des métacarpes
synostose des métacarpes
synostose métacarpienne

B4 D4
— (bouche, * ,tératome)
tératome buccal
Cl1
- (langue, * ,petite)

5Y

petite langue
€2 C10

—~ (membres,amputation,partielle)

SY

amputation partielle des membres
c2 '

- (métacarpes,amputation, * )

SY

- (membres,amputation rhizomélique, * )

S5Y

amputation métacarpienne
amputation des métacarpes .
c2

amputation rhizomélique des membres
B7 C2

- (facé,paralysie,centrale)

SY

paralysie faciale centrale
i C2

— (membres,amputation,congénitale)

SY

~ (membres,hypoplasie rhizomélique, *

SY

amputation congénitale des membres
amputation des membres
B4 C2

1,

hypoplasie rhizomélique des membres
hypoplasie partielle rhizomélique
C3

X111

XIII

XV

ITT

'

VI

VI

X1v

VI

VI

[uy

(3)




459

460

461

462

463

464

465

466

467

468

~ (membres, hypoplasie mésomélique, * )
hypoplasie mésomélique des membres
hypoplasie partielle mésomélique

SY : C3

—~ (os,calcifications,extrasquelettiques)
calcifications extrasquelettiques
SY : C3

- (corps vertébraux,fentes,coronales)

fentes coronales des vertébres

défaut d'ossification des corps vertébraux
SY ; B7 B20 B21 C3

—~ (créne,volite,épaisse)
volite du créne épaisse
volite épaisse

SY : C3

~ (encéphalocéle, * , * )
encéphalocéle
SY : G4 E1

- (gliome, * , * )
gliome
SY : C4 C21

~ (nez, * ,plat)
nez plat
SY : C5

-~ (nez,pointe,bifide)
pointe du nez bifide
extrémité nasale bifide
bifidité de la pointe du nez
SY : B8 C5

-~ (nez,ectopie, * )
ectopie du nez
ectopie nasale

'SY : C5

~ (tragus,aplasie, * )
aplasie du tragus
absence de tragus
tragus absent
tragus aplasique

S5Y : G5

Vi

XITI

XITI

XIIT

XIv

XIv

ITI

111

17T

ITI

4 (1)




469

470 ~ (cheveux,implantation frontale,en V )
implantation capillaire frontale en V

471

472

473

474

475

476

477

478 - (cheveux,implantation postérieure,basse)
implantation capillaire postérieure basse

479

- (narines,ectopie, * )

ectopie des narines

ectopie des orifices marinaires
SY : G5

SY : C5

- (cranium bifidum, * , * )
cranium bifidum
sY : G5

~.(sinus frontaux,agénésie, * )
agénésie des sinus frontaux
8Y : G5

- (encéphalocéle, * ,antérieur)
encéphalocéle antérieur
SY : G5

- ('Haissance,détresée,respiratoire)l

détresse respiratoire néo-natale
SY : Bl4 C6 C17

~ (lévre inférieure, * ,fine)
lévre inférieure fine
SY : C6

- (cils, * ,longs)
cils longs
SY : Cb

- (cils, * ,bouclés)
cils bouclés
SY : Cé6

SY : C6 C13 Cl4

~ (hirsutisme, * , * )
hirsutisme
SY : B5 B17 C6 E2

ITI

XITI

XI1I

XTIV

111

v

v

v

v




480

481

482

483

484

485

486

487

488

489

- (crétes digitales,hypoplasie, * )
hypoplasie des crétes digitales
SY : C6

- ( % ,angiomes, * )
angiomes
SY : B4 C6 E2

~ (mamelons,hypoplasie, * )
hypoplasie des mamelons
hypoplasie mamelonnaire
petits mamelons

SY : C6 F19

-~ (membres supérieurs,hypoplasie acromélique, *)
hypoplasie acromélique des membres supérieurs
SY : C6

~ (membres inférieurs,hypoplasie acromélique, *)
hypoplasie acromélique des membres inférieurs
SY : C6

- (membres supérieurs,hypoplasie mésomélique, *)
hypoplasie mésomélique des membres supérieurs
hypoplasie antibrachiale des membres supé-

V rieurs

SY : C6

- (5éme doigt, pli,unique)

pli unique du 5éme doigt

pli de flexion unique du 5éme doigt
SY : C6

- (membres, * ,phocomélie)
phocomélie
amputation partielle des membres

BY : B4 €6

~ (articulation, * ,blocage unique)
blocage articulaire unique.

SY : B18 C6

- (membres supérieurs,hypoplasie,globale)
hypoplasie globale des membres supérieurs
micromélie des membres supérieurs

SY : B18 B21 B24 C6 ’

v

v

VI

VI

VI

VI

VI

V1

VI

4 (1)




490

491

492

493

494

495

496

497

498

499

~ (grandes lévres,hypoplasie, * )
hypoplasie des grandes lévres
atrésie des grandes lévres

SY : B16 C6 C13 F19

- (cri, * ,faible)
cri faible
SY : C6

- (cri, * ,rauque)
cri rauque
voix rauque

SY : C6

- (succion, * ,troubles)
troubles de la succion

SY : C6

—~ (orifice cardiotubérositaire, * ,malposition)
malposition cardiotubérositaire '

SY : C6

- (rein, * ,kyste)

kyste rénal

kyste solitaire rénal
SY : C6

- (gammaglobulines,taux,diminué)
hypo—gammaglobulinémie
SY : C6

~ (radius,hypoplasie, * )
hypoplasie du radius
hypoplasie radiale
radius court

SY : B23 C6

- (cubitus,hypoplasie, * )
hypoplasie du cubitus
hypoplasie cubitale

SY : C6

- (avant-bras,aplasie, * )
aplasie de l'avant-bras
SY :« C6

Vil

IX

X

XI

XI1T

XITI

XITI

XITI




500

502

503

504

505

506

507

508

509

- (métacarpes,aplasie, * )
aplasie des métacarpes
aplasie métacarpienne

SY : C6 F25

- (hanches,dysplasie, * )
dysplasie des hanches
SY : €6 F18

~ (sternum, * ,court)
sternum court
SY : C6

- (cbtes, * ,fines)
cotes fines
cotes gréles
cOtes filiformes

SY : Bl4 C6

- (épiphyse radiale,dysplasie, * )
dysplasie épiphysaire radiale
dysplasie épiphysaire du radius
épiphyse radiale dysplasique

SY : C6 -

~ (tonus, ,augmenté)
hypertonie
SY : G6 G20

o

- (langage, ,troubles)
troubles du langage
défaut de langage
retard de langage

SY : C6 F15

- (papille,colobome, * )
colobome de la papille

SY = C6

- (gémellité, * , * )
gémellité
~jumeaux

SY: C7

~ (monstre double, * , * )

monstre double
SY : C7

XIIL

XIT1

XIIT

XIII

XIIL

XIv

X1V

XTIV,




510

511

512

513

515

516

517

518

519

520

~ (glossoptose, * , * ) 111
glossoptose
SY : B20 C8 C21 F21

-~ (anencéphalie, * , * ) : X1V
anencéphalie
SY : Bl2 C9 E1

-~ (glandes endocrines, * ,anomalies) XV
anomalies endocriniennes
anomalies des glandes endocrines

SY : C9

-~ (paupiére supérieure,colobome,unilatéral) I11

colobome unilatéral de la paupiére supérieure
SY : Cl0 '

- {paupiére inférieure,colobome,unilatéral) 111
colobome unilatéral de la paupiére inférieure
SY : Cl0

- (langue, * ,bifide) I11
langue bifide
SY : Cl0 C17 C18

~ (coeur, * ,complexe d'Eisenmenger) VIIT
complexe d'Eisenmenger

SY : Cl10

~ (arc aortique, * ,anormal) VITT

arc aortique anormal
SY : B6 B13 C10

- (glandes salivaires,hypoplasie, * ) X
hypoplasie des glandes salivaires
glandes salivaires hypoplasiques

SY : C10

-~ (rein, * ,unique) . X1
rein unique
SY : Cl10 C13 C14

~ (uretere,duplicité, * ) X1
duplicité urétérale
SY : B3 C10 Fi19

4

4




521

522

523

524

525

526

527

528

529

530

- (rein,ectopie, * )
ectopie rénale
SY : B3 C10

—~ (charniére occipitovertébrale, * ,malfor-
mations)

malformations de la charniére occipito-

vertébrale

SY : C10 C13 Cl4

- (vertébres, * . ,cunéiformes)
vertébres cunéiformes
SY : C10

- (vertébres, * ,surnuméraires)
vertébres surnuméraires
SY : B17 C10

— (hémivertébres, * , * ) ;
hémivertébres
défaut de segmentation des vertébres
SY : B23 Cl10 C13 Cl4

~ (cbtes, * ,anomalies)

" anomalies des cltes
anomalies costales
malformations costales

SY : B11 B16 B20 Cl10 F18 F24

~ (encéphalocéle, * ,postérieur)
encéphalocéle postérieur
encéphalocéle occipital

SY : B12 Ci0

~ (face,mobilité asymétrique, * )
asymétrie de la mobilité faciale
mobilité faciale asymétrique

SY : C11

—~ (phalanges des doigts,amputation,totale)
amputation totale phalangienne des doigts
amputation totale des phalanges des doigts

SY : Ci1l

- (phalanges des doigts,amputation,centrale)
amputation centrale des phalanges des doigts
amputation centrale phalangienne des doigts

SY : Cl1

XI

XITI

XI1T

XITI

XIII

XIT1

X1V

ITT

Vi

VI




531 ~ (phalanges des orteils,amputation,totale)
amputation totale des phalanges des orteils
amputation totale phalangienne des orteils

Sy : Cl11

532 - (phalanges des orteils,amputation,centrale)
amputation centrale des phalanges des orteils
amputation centrale phalangienne des orteils

Sy : C11

533 - (membres, amputation asymétrique, * )
amputation asymétrique des membres
SY : Cl1i

534 — (doigts,brachydactylie,type A) _
brachydactylie des membres supérieurs de
' type A

Sy : C11

535 - (face,paralysie, * )
paralysie faciale
SY : Cit

536 - (oeil, * ,anomalies)
anomalies des yeux
anomalies oculaires

SY ¢ Ci12

537 -~ (septum interauriculaire,communication,type
~ostium IT)
communication interauriculaire type ostium I1I
CIA type ostium II
SY : B2 B23 C12

538.~ (coeur, * ,situs inversus)
situs inversus
SY : C12
539 - (artéres pulmonaires, * ,rétrécissement)
rétrécissement des artéres pulmonaires
SY : C12
540 - (membres supérieurs, * ,ptérygions)

ptérygion des membres supérieurs
ptérygions multiples des membres supérieurs
SY : C13

VI

Vi

X1v

I1I

VITI

VIII

VIII

VI




541

543

544

545

546

547

548

549

550

551

- (tarse, * ,fusion)
fusion du tarse
synostose du tarse
synostose tarsienne

SY : Cl13 €19

-~ (réflexes ostéo-tendineux, * ,vifs)
ROT vifs
hyperréflectivité

SY : Cl13 Ci4

- (syncinésies, * , * )
syncinésies
SY : C13 C14 -

- (syringomyélie, * , * )
syringomyélie

SY : CI3 Cl4

~ (syringobulbie, * ; * )
syringobulbie
SY : C13

1, KN

- (quadriplégie, * , * )
quadriplégie
SY : C13 Cl4

— (sensibilité, * ,troubles)
troubles de la sensibilité
troubles sensitifs

SY : Cl13 Cl4

- (strabisme, * ,convergent)
strabisme convergent
SY : B4 G13 Cl4

- (nystagmus, * ,horizontal)
nystagmus horizontal
SY : Cl13 Cl4

-~ (rétine,atrophie, * )
atrophie de la rétine
atrophie rétinienne

SY : C13 Ci4

- (cou, * ,rigide)
cou rigide
rigidité du cou
rigidité cervicale-
SY : C13 Cl4

XIII

X1v

XIv

XIV

XIv

X1V

XIv

XIv

X1v

X1v

(2)




552

553

554

555

556

557

558

559

560

561

- (vertébres,bloc,postérieur)
bloc vertébral postérieur
SY : Bl0 Cl4

- (main, * ,bote cubitale)
main bote cubitale
SY - C15

—~ (doigts,polydactylie,préaxiale)
polydactylie préaxiale
SY : B11 C15

- (péroné, * ,incurvé)
péroné incurvé
incurvation du péroné
incurvation péroniére

SY : Cl15

-~ (fémur,hypoplasie, * )
hypoplasie du fémur
hypoplasie fémorale
fémur court
hypoplasie de la cuisse

SY : B4 (16

-~ (hydramnios, * , * )
hydramnios
polyvhydramnios

SY : C17 €21 F19

- (larynx,atrésie, * )
atrésie du larynx
atrésie laryngée

SY : B13 C17

- (% ,diverticule,de Meckel)
diverticule de Meckel
SY : C20 F19

- (neuroblastome, * , * )
neuroblastome
SY : C20

-~ (oeil,paralysie,bilatérale)

paralysie oculo-motrice bilatérale

ophtalmoplégie bilatérale
SY : C20

XIIT

VI

Vi

XIII

XIII

IX

XV

X1V




562 ~ (grossesse,traitement,maternel) I 1
traitement maternel pendant la grossesse
mére traitée pendant la grossesse

SY : E1 E3
563 - (orteil,amputation,partielle) VI 1
amputation partielle des orteils
SY : El
564 ~ (pouce, * ,digitalisé) VI . 1

pouce digitalisé
pouce triphalangé

SY : B22 El
565 — tappareil digestif, * ,anomalies) X 1 (4)
anomalies de 1l'appaveil digestif
SY : El
566 - (grossesse,intoxication,maternelle) I 1
intoxication maternelle pendant la grossesse
SY: E2

567 - (dermatoglyphes, * ,anomalies) 1V 2
anomalies des dermatoglyphes

SY : B4 E2

568 — ( * ,coordination,troubles) X1V 1
troubles de coordination
SY : B8 E2

569 - (orteils,comptodactylie, * ) : VI 1
comptodactylie des orteils
SY : Bl

570 ~ (membres, * ,anomalies) VI 1 (3)
anomalies des membres
SY : Bl

571 - (coeur droit, * ,défauts) _ VIIT 4
défauts du coeur droit
SY : B2

572 - (orteils,gigantisme, * ) VI 1
gigantisme des orteils
SY : B3




573

574

575

576

577

578

579

580

581

582

- (phalanges,duplication, * )
phalanges dupliquées
duplication des phalanges

SY : B3

— (uretére, * ,sténose)
sténose de l'uretére
sténose uretérale

SY : B3 B26

- (rein,syndrome,néphrotique)
syndrdme néphrotique
SY : B3.

- (nez,extrémitcé,pointu)
nez pointu
SY : B4

- (nez, ailes,fines)
ailes du nez fines
hypoplasie des ailes du nez
ailes du nez hypoplasiques
SY : B4

- (cornée, * ,opaque)
cornée opaque
SY : B4 F19

~ (5é¢me doigt,hypoplasie, * )
hypoplasie du 5é&me doigt
5éme doigt hypoplasique

SY : B4 B17

-~ (pied, * ,bot talus)
pied bot talus
SY : B4

- (pénis, * ,grand)
grand pénis
macropénis

SY : B4

- (rein,forme,en fer & cheval)
rein en fer a cheval
SY : B4 Fi19

VI

XI

XI

ITT

IT1

11T

VI

Vi

VII

XI

(4)

(3)




583

584+

"585

586

588

589

590

591

592

- (genou,synostose, * )
synostose du genou
SY : B4

- (jambe,hypoplasie, * )
hypoplasie de la jambe
jambe hypoplasique

SY : B4

- (avant—bras,hypoplasie’ ¥ )
hypoplasie de l'avant-bras
SY : B4

- (bras,hypoplasie, * )
hypoplasie du bras
bras hypoplasique

SY : B4

- (face, mobilité;absente)
mobilité faciale absente
ace immobile

SY : B5

- (mamelon, * ,large)
mamelon large
SY : B5

-~ (métacarpes, * ,longs)
métacarpes longs
métacarpes allongés

SY ¢ B5

- (métatarses, * ,longs)
métatarses longs

SY : BS

- (phalanges,* ,longues)
phalanges longues
allongement des phalanges

SY : B5

- (foetus,mouvements,diminués)
mouvements foetaux diminués
activité foetale faible
hypoactivité foetale

SY : B6 F19

XIII

XTII

XIIT

XITI

I11

XIIT

XIII

XITI




593

594

595

596

597

598

599

600

601

602

603

- (foetus,présentation,par le siége)
présentation par le siége
SY : B6

~ (naissance, ,hypotonie)
hypotonie néo-natale

SY : B6

~ (scaphocéphalie, * , * )
scaphocéphalie

SY : B6

- {gencives, * ,épaisses)
gencives épaisses

SY : B6

—~ (région sacrée,fossettes, * )
‘fossette sacrée
fossette pilonidale

SY : B6 Bll

~ (mamelongécart,augmenté)

augmentation de l'écart intermamelonnaire

mamelons écartés
SY : Be F21

-~ (doigts,polydactylie,postaxiale)
‘polydactylie postaxiale
SY : B6 B12 F20

- (cri, * ,aigu)
cri aigu -
voix ailgué

SY : B6 Bl1l

’ . ) ’ . v

- (épiphyses,calcifications,anormales)
calcifications épiphysaires anormales
anomalies des calcifications épiphysaires

SY : B6 B7 B24

~ (vermis,agénésie, * )
agénésie du vermis
agénésie vermienne
SY : B6

-~ {(lobe frontal,atrophie, * )
atrophie du lobe frontal
SY : B6

IIT

IT1

v

V1

IX

XIT1

X1v

X1V




604

605

606

607

608

609

610

611

612

613

614

~ (ichtyose, * , * )
ichtyose
SY : B7

- (métaphyse humérale,dysplasie, *

dysplasie humérale métaphysaire
métaphyse humérale dysplasique
SY : B7

v

) X111

- (lére phalange du gros orteil,duplication, * ) VI
duplication de la 1ére phalange de gros orteil
lére phalange du gros orteil dupliquée

SY : B8

- (tachypnée, * , * )
tachypnée
SY : B8

- (tarse, * ,0s surnuméraire)
os surnuméraire du tarse
5Y : B8

~ (face, * ,aplatie)

face aplatie

face plate

aplatissement de la face
SY : B9

- (laryngomalacie, * , * )
laryngomalacie
SY : B9 Bl5 F25

~ (ostéoporose, * ,diffuse)
ostéoporose diffuse
ostéoporose

SY : B9

-~ (carpe, * ,0s surnuméraire)
os surnuméraire du carpe
SY : B9

—~ (calcanéum, * ,pseudo-épiphyses)
pseudo-épiphyses du calcanéum
SY : B9

-~ {nerf médian, * ,compression)
compression du nerf médian
syndrdme du canal carpien

SY : B9 :

IX

XI1I

111

IX

X111

XITI

XIII

X1v

[y




615 — (maxillaire supérieur,hypoplasie, * ) X111
hypoplasie du maxillaire supérieur
maxillaire supérieur hypoplasique
SY : Blo

616 — (strabisme, * ,divergent) X1V
strabisme divergent
8y : B1O

617 - (eczéma, * , * ) v
eczéma
SY : Bli

618 - (diarrhée, * , * ) X
diarrhée
SY : Bi1l

619 - (anémie, * , * ) XII
anémie
SY : B11 B22

620 — ( % , * ,microcytose) X11
microcytose
SY : Bl1l

621 - (anémie, * ,microcytaire) XIT
anémie microcytaire
SY : Bl1

622 ~ (comportement,. * ,tfoubles) X1V
troubles du comportement
SY : Bit

623 — (fromt, * ,oblique) T11T
front oblique
front incliné
inclinaison frontale
SY : B12 F20

624 - (orteils,polydactylie,post—axiale) VI
polydactylie postaxiale des pieds
polydactylie postaxiale des orteils
SY @ B12




625

626

627

628

629

630

631

632

633

634

- (larynx, * ,diastéme)
diastéme du larynx
diastéme laryngé

SY : B12

- (voies biliaires, * ,fibroadénomatose)
fibroadénomatose biliaire
SY : B12

- (pancréas, * ,kyste)
kyste du pancréas
kyste pancréatique

SY : B12

-~ (artére ombilicale, * ,unique)
artére ombilicale unique
SY : B12 F19

- (rein, * ,polykystose infantile)
polykystose rénale infantile
SY : B12

— (corticosurrénale,aplasie, * )
aplasie des corticosurrénales
corticosurrénales aplasiques
corticosurrénales absentes

SY : B12

~ (ablépharie, * ,unilatérale)
ablépharie unilatérale

absence unilatérale de fente palpébrale

SY : B13

- (ablépharie, * ,bilatérale)

ablépharie bilatérale

absence bilatérale de fente palpébrale
SY : B13

- (ablépharie, * , * )
~ ablépharie
SY : B13

- (oeil,segment antérieur,anomalies)

anomalies du segment antérieur de 1'oeil

SY ¢ B13

IX

XI

Xv

ITI

ITI

I11

IT1




636

637

638

639

640

641

642

643

644

— (nez, *

SY

—~ (glandes lacrymales,
absence de glandes lacrymales

SY

B13

B13

- (sourcils,

SY

- (cils, * ,anomalies)
anomalies des cils
SY

- (valves tricuspides,atrésie, * )
atrésie tricuspidienne
atrésie des valves tricuspides

5Y

~ (gros vaisseaux,transposition, * )
- transposition des gros vaisseaux
SY

— (fémurs,
fémurs imcurvés.

incurvation fémorale
incurvation crurale

S5Y

- (tibias, *
tibias incurvés

incurvation tibiale
incurvation jambiére

SY

-~ (humérus, * ,incurvés)
humérus incurvés
incurvation humérale

SY

~ (péroné,hypoplasie,
hypoplasie du péroné
péroné hypoplasique

SY

B13

B13

B13

B13

Bl4

Bl4

: Bl4

péroné court
B14 B23

,anomalies)
anomalies du nez

,absence)

,anomalies)
anomalies des sourcils

,incurvés)

, ,
,incurvés)

IT1

v

Iv

v

VIII

VIII

VI

V1

VI

X111

(3)

(3)

(3)




645 - {omoplate,hypoplasie, * ) XITID
hypoplasie de l'omoplate
SY : Bl4

646 ~ (pouce, * ,en adduction) Vi
pouce en adduction
SY : B15 B24

647 ~ (doigts,camptodactylie, * ) VI
camptodactylie digitale
SY : B15
648 - (pied, * ,talus équin) VT

pied talus équin
SY : B15 B23

649 — (dysphagie, * , * ) X
dysphagie
SY : B15
650 - (sourcils, * ,abondants) 1V
sourcils abondants
SY : B17
651 ~ (orteils,camptodactylie,unique) V1
camptodactylie unique d'un orteil
SY : B1§&
652 ~ (pouce, * ,blocagé) VI

blocage du pouce
pouce bloqué
SY : B18

653 — (membres inférieurs,hypoplasie,globale) VI
hypoplasie globale des membres inférieurs
micromélie des membres inférieurs

SY : B18 B21 B24

654 — (diamétre biacromial, * ,diminué) v
diamétre biacromial diminué
SY : B22
655 ~ (membres,hypoplasie,globale) VI

hypoplasie globale des membres
micromélie des membres
SY : B23 D5




656

657

658

659

660

661

662

663

664

665

~ (hépatomégalie, * , * )
hépatomégalie
SY : B23 C21

- (splénomégalie, * , * )
splénomégalie
SY : B23 C21

- (radius, * ,large)
radius large
radius élargi
élargissement du radius
SY : B23

- (péroné, * ,large)
péroné élargi
péroné large
élargissement du péroné
péroné trapu

SY : B23

~ (parathyroide, * ,adénome)
adénome parathyroidien

SY : B23

- (corticosurrénales,hyperplasie, * )
hyperplasie des corticosurrénales
hyperplasie corticosurrénalienne
corticosurrénales hyperplasiées

SY : B23 c21

~ (nez,aréte,étroite)
aréte nasale étroite
SY : B24

- (extrémités,symphalangie, * )
symphalangie
SY : B24

-~ (os, calcifications,ectopiques)
calcifications ectopiques
SY : B24

- (vertébres cervicales, * ,aplaties)
vertébres cervicales aplaties

platispondylie des vertdbres cervicales

SY : B24

XIT1

XIII

XV

XV

ITI

VI

XITI

X111




666

667

668

669

670

671

672

673

674

675

- (doigts, * ,malformations)
“malformations des-.doigts
anomalies des doigts
doigts malformés
SY : B24

~ (membres supérieurs,amputation,congénitale)
amputation congénitale des membres supérieurs

amputation des membres supérieurs
SY : B25

- (placenta, * ,anormal)
anomalies du placenta
placenta anormal

SY: €21 F19

~ (oreilles,bord supérieur,pointu)
bord supérieur des oreilles pointu
oreille de faune

SY : F 19

- (anthélix, * ,proéminent)
anthélix proéminent

SY : F24

- (poumons,infections,récidivantes)
infections pulmonaires récidivantes
SY : F24

—~ (état psychomoteur,retard,sévére)
retard psychomoteur sévére
SY : F23 F24

— (philtrum, * ,effacé)
philtrum effacé
SY : F23

- (ongles,duplication, * )
duplication des ongles
ongles dupliqués

SY : F25

— (sternum, * ,saillant)
sternum saillant
thorax en caréne

SY : F25

V1

V1

IT1

111

IX

X1v

I1I

v

2 (3)




676

677

678

679

680

681

682

683

684

685

686

- (oeil, * ,unique)
oeil unique
cyclopie

SY : F20

- (coeur,souffle, * )
souffle cardiaque
SY : F20

- (vertébres, * ,absence)
absence de vertébres
SY : F20

- (sacrum, * ,absent)
absence de sacrum
SY : F20

—~ (systeme nerveux,dystrophie,globale)
dystrophie globale du systéme nerveux

SY : F20

-~ (naissance,glycémie,basse)
hypoglycémie néo-natale
SY : C21

- ( * ,gigantisme,symétrique)
gigantisme symétrique
S5Y : €21

- ( * ,gigantisme,hémicorporel)
gigantisme hémicorporel
hémihypertrophie

SY : €21

— (oreille,lobe,sillon)
sillon du lobe de l'oreille
SY : C21

-~ (hélix,fossette,postérieure)

fossette postérieure de 1'hélix
fossette de la face postérieure de 1'hélix

SY : C21

- (cardiomégalie, * , * )
cardiomégalie
SY : C21

ITI

VIIT

XITI

XITI

X1v

XIT

VI

V1

IT1

ITI

VILIL




687

688

689

690

691

692

693

694

695

696

— (hépatoblastome, * , % )
hépatoblastome

SY : c21

- (diaphragme, * ,éventration)
éventration diaphragmatique

SY : C21

—~ (pancréas,;hyperplasie, * )

hyperplasie du pancréas
pancréas hyperplasique
sY : Cc21

— (néphroblastome, * , * )
néphroblastome
tumeur de Wilms

SY : C21

~ (rein,hypertrophie, * )
rein hypertrophique
hypertrophie rénale
hypertrophie du rein
SY : C21

- (utérus,hypertrophie, * )
hypertrophie de 1l'utérus

hypertrophie utérine
utérus hypertrophique
SY : C21

— (immunité,déficit,combiné sévére)
déficit immunitaire combiné sévére

SY : C21

- (vertébres lombaires,déformation,en éperon)
déformation des vertébres lombaires en éperon

SY : C21

— (médullo-surrénale,hyperplasie, -
hyperplasie de la médullo-surrénale
médullo-surrénale hyperplasiée

SY : C21

- {cortico~surrénale, * ,carcinome)
carcinome de la cortico-surrénale

Sy : C21

XV

XI

XI

XIT

XIIT

XV

XV




697 - (testicule endocrine,hyperplasie,

698

699

700

701

702

703

704

705

706

hyperplasie du testicule endocrine
Cc21

* ,glycémie,diminuée)
hypoglycémie
glycémie diminuée

c21

,calcémie,diminuée)
hypocalcémie
calcémie diminuée
c21

,lipidémie,augmentée)
hyperlipidémie
lipidémie augmentée
c21

* ,cholestérolémie,augmentée)
cholestérolémie augmentée
hypercholestérolémie

c21

-~ (apudome, * , * )

apudome
C21

- (fibrome, * , % )

fibrome
c21

- (rhabdomyosarcome, * , * )

rhabdomyosarcome
Cc21

Pl e . *
~ (créne,périmétre,normal)

périmétre crinien normal
F18

-~ (ongles, * ,bombés)

ongles bombés

bombement des ongles

bombement unguéal
F18

)
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XII

XIT

XIT

KIT

XV

XV

XV
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707 ~ (pouce, * ,large)
pouce large
pouce élargi
élargissement du pouce
SY : F18

708 - (traits, * ,grossiers)
traits grossiers
SY : B26

709 — (mésentére, * ,commun)
mésentére commun
SY : F21

VI

ITT




SERMENT D'"HIPPOCRATE

En présence des Maltres de cette Faculté, de mes chers
condisciples, devant l'effigie d'HIPPOCRATE.

Je promets et je jure d'étre fidéle aux lois de 1'honneur
et de la probité dans l'exercice de la médecine.

Je donnerai mes soins a l'indigent et n'exigerai jamais un
salaire au-dessus de mon travail, je ne participeral & aucun partage
clandestin d'honoraires.

Admis dans l'intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas
ce qui s'y passe, ma langue taira les secrets qui me seront confiés et
mon état ne servira pas a corrompre les moeurs, ni a favoriser le crime,

Je ne permettrai pas que des considérations de religion,
de nation, de race, de parti ou de classe sociale viennent s'interposer
entre mon devoir et mon patient.

Je garderai le respect absolu de la vie humaine.

Méme sous la menace, je n'admettral pas de faire usage
de mes connaissances médicales contre les lois de 1'humanité.

Respectueux et reconnaissant envers mes Maitres, je rendrai
a leurs enfants l'instruction que j'ai recue de leur pére.

Que les hommes m'accordent leur estime si je suis fidéle &
mes promesses.

Que je sois couvert d'opprobre et méprisé de mes confréres
si j'y manque.




RESUME

Une Base de Données a été" réalisée dans le cadre d'un

systeme informatique d'Aide au Diagnostic.

Ce systéme s'applique aux syndrdomes malformatifs incluant
une Fente Llabiale et/ou palatine. Sa réalisation fait appel a des
méthodes d'Intelligence Artificielle, notamment pour L'élaboration
d'un ' dispositif de communication en langage naturel spécialisé

permettant un dialogue aisé avec l'utilisateur.

La Base de Données se compose de 2 parties :

- une Base de 102 syndrdmes, chacun d'eux étant accompagné

de ses caractéristiques principales : prévalence, étiologie, sexe

prédominant, critéres minimaux de diagnostic.

- une Base d'entités symptdmatiques ou Lexique, regroupant

L'erncemble des signes descriptifs de ces syndrdmes, chacun d'eux est
représenté par un triplet (objet, attribut, valeur), et accompagné
de son niveau d'accessibilité. Ce lexique a été élaboré a partir d'un
Thésaurus en 15 chapitres qui a permis le recueil systématique des

signes.

MOTS-CLES :

- Malformaticns congéntitales, informatique, aide au diagnostic. %
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