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RESUME

Contexte

Une majorité des dysraphismes spinaux fermés (DSF) ne sont pas diagnostiqués en anténatal,
avant tout parce que la moelle et le canal rachidien ne sont pas systématiquement étudiés lors
des échographies de dépistage.

L’objectif principal de I'étude était d’étudier les apports des différentes modalités d’'imagerie
anténatale a partir d’'une cohorte de patients suivis a I'hépital Jeanne de Flandre dans le cadre du
diagnostic anténatal (DAN) des DSF afin de tirer des enseignements pour en améliorer le
dépistage.

Matériel et Méthodes

Les patients présentant un DSF suivis dans le service de neurochirurgie du CHRU de Lille de
décembre 2011 a décembre 2016 qu'ils aient été de découverte anténatale ou post-natale, ont
été inclus. Le diagnostic a été confirmé par 'IRM médullaire post-natale ou la chirurgie. Nous
avons établi la liste des malformations rencontrées, les signes d’alerte échographiques, le
pourcentage de DAN, I'apport de chacune des techniques utilisées ainsi que le diagnostic final.
Résultats

Notre étude a inclus 38 patients présentant un DSF, dont 17 DAN (45 %).

Pour les cas de DAN, les signes d’appel échographiques ont été la masse postérieure des parties
molles, la position basse du cone terminal, les anomalies de morphologie vertébrale et les
anomalies du cordon médullaire. Le taux de DAN des masses postérieures liquidiennes était de
100 % tandis que celui des masses postérieures graisseuses était de 9% ; celui de moelle
attachée basse et d’'anomalies vertébrales étaient de 50 %.

L’'IRM feetale a été réalisée dans 12 cas. Nos cas suggérent sa bonne performance pour
caractériser le contenu d’'une masse postérieure des parties molles (100 % de concordance
échographie/IRM). Elle a été moins performante que I'échographie pour I'étude de sa paroi (62 %
de détection d’une paroi épaisse), du niveau de terminaison du cone terminal (40% de détection
d’'une moelle en position basse) et de la morphologie du cordon médullaire.

Le scanner feetal a été réalisé dans 7 cas, aidant a la caractérisation des anomalies vertébrales.
Conclusion

Le dépistage anténatal de certains DSF reste complexe. Il semble surtout difficile pour les cas de
masse postérieure graisseuse, les anomalies du céne terminal et les anomalies vertébrales.
L’échographie demeure I'examen de premiére intention et devrait systématiquement comporter

trois temps d’examen : une étude rachidienne, une étude médullaire et une étude des tissus mous
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postérieurs. En cas de suspicion de malformation vertébrale, 'échographie devra étre complétée
impérativement par un scanner foetal.

Notre étude suggére que I'lRM feetale pourrait étre utile en cas de caractérisation échographique
difficile d’'une masse postérieure des parties molles. Elle semble moins performante pour I'étude

médullaire.



|. INTRODUCTION :

[.1. Contexte

Les dysraphismes spinaux représentent un vaste ensemble d’anomalies congénitales traduisant
une anomalie embryologique de fermeture du tube neural. Leur incidence serait de 1 a 2 pour
1000 naissances (1). Il en existe deux types principaux : les dysraphismes spinaux ouverts, sans
revétement cutané, ou les structures neurales communiquent avec I'environnement extérieur
(avec une élévation de l'alpha-foetoprotéine et de lacétylcholinestérase dans le liquide
amniotique), et les dysraphismes spinaux fermés, avec revétement cutané (sans élévation de ces
enzymes).

Dans les cas des dysraphismes spinaux ouverts (DSO), I'échographie obstétricale permet le plus
souvent un diagnostic anténatal (DAN) avec une sensibilité allant de 88 % a 100% des cas dans
des centres expérimentés et une spécificité de 100 % (2-5). Les DAN de DSO permettent une
réflexion parentale quant a la malformation et en cas de poursuite de la grossesse, préparent la
naissance dans un milieu adéquat pour une prise en charge optimale (3).

Dans les cas des dysraphismes spinaux fermés (DSF), I'échographie anténatale devrait
théoriqguement permettre le diagnostic en premiére ligne de ces pathologies, sachant toutefois
gue les marqueurs sériques et ceux du liquide amniotique sont normaux. Cependant, la majorité
des DSF ne sont pas diagnostiqués en anténatal (6), avant tout car la moelle et le canal rachidien
ne sont pas étudiés de maniére systématique lors des échographies de dépistage, mais aussi du
fait des anomalies associées, notamment vertébrales, rarement dépistées. De plus, dans la
plupart des cas et contrairement aux DSO, il n’existe pas ou peu de signe d’appel encéphalique
qui faciliterait le diagnostic.

Il faut encore souligner que la sensibilité du dépistage échographique des DSF est peu étudiée
dans la littérature, les auteurs ne différenciant pas nécessairement les DSO et les DSF.

Il serait pourtant intéressant de pouvoir diagnostiquer les DSF et les différencier des DSO, car les
possibilités thérapeutiques et le pronostic sont différents (7,8).

Le pronostic des DSO est difficile a prédire car trés variable (troubles sensitivomoteurs, cognitifs
et sphinctériens), et dépendant du niveau et de la sévérité de I'atteinte médullaire ainsi que des
malformations associées.

Le pronostic des DSF est également variable selon le type d’atteinte. Il est toutefois le plus

souvent meilleur. Le traitement est la plupart du temps réalisé en période post-natale précoce (9).



Grace aux avancées en imagerie, notamment échographiques mais aussi scanographiques et
par IRM, il devrait étre possible d’augmenter le taux de dépistage et la précision du DAN de ces
anomalies médullaires et rachidiennes, a condition d’étre sensibilisé a I'étude de ces structures
lors de I'échographie de dépistage des 2°™ et 3™ trimestres de grossesse ; a condition aussi
d’associer si nécessaire le scanner et 'lRM foetaux. Le scanner foetal est surtout réalisé au 3°™®
trimestre de la grossesse, afin de préciser les anomalies osseuses rachidiennes associées aux
anomalies médullaires et souvent difficiles appréhender avec précision en échographie (10-12).

L’'IRM feoetale permettrait quant a elle d’évaluer les anomalies médullaires et cérébrales (13,14).

En I'absence de DAN, un DSF sera le plus souvent dépisté en période néonatale devant des
signes cutanés (masse sous-cutanée, fossette sacro-coccygienne atypique, déviation du sillon
fessier, poils...), voire des déficits constatés a I'examen clinique orthopédique ou neurologique.
Ces anomalies améneront a la réalisation rapide d’une échographie médullaire de dépistage. Les
différentes pathologies seront ensuite mieux caractérisées par une IRM médullaire et rachidienne

associée au besoin a un scanner du rachis.

En introduction de ce travail et dans un premier temps, nous nous nous proposons de rappeler
'embryologie, 'anatomie et les aspects normaux de la moelle et des structures osseuses
environnantes a I'échographie, aux scanner et IRM feetaux. Dans un deuxiéme temps nous
aborderons la classification et les définitions des dysraphismes en discutant leurs

étiopathogénies.

[.2. Embryologie

Le développement de la moelle spinale peut étre résumé en trois grands stades embryologiques
(15) (16) : la gastrulation (2é™e-3°M¢ semaine), la neurulation primaire (3°M-4™¢ semaine) et la

neurulation secondaire(5°™e-6°™¢ semaine).

[.2.1. Gastrulation

Le premier stade est la gastrulation (figure 1) qui intervient pendant les deuxiéme et troisieme
semaines du développement embryonnaire, permettant la formation du mésoderme. L’embryon
est constitué initialement d’'un disque ovalaire didermique, comprenant I'entoblaste (futur

endoderme) et de I'ectoblaste (futur ectoderme). Au 15 jour de la vie embryonnaire, les cellules



ectodermiques proliferent afin de former la ligne primitive. A son extrémité céphalique se constitue
un regroupement de cellules, le « nceud de Hansen ».

Durant la troisieme semaine de gestation, I'ectoderme prolifére a partir du nceud de Hansen et
s’invagine latéralement entre I'ectoderme et 'endoderme pour former le mésoderme. La ligne

primitive se ferme ensuite d’avant en arriére.

Ligne primitive

MISE EN PLACE DU MESOBLASTE
INTRA-EMBRYONNAIRE

Epiblaste ~ Membrane

Hypoblaste \" o

A

14-15 jours Entoblaste

Ligne primitive

Membrane
cloacale

16jours Mésoblaste Entoblaste définituf .
16 jours

Figure 1 Gastrulation. Extraits de WJ Larsen, Embryologie Humaine (17)

L’axe mésodermique central forme initialement un canal, la notochorde, qui induira la formation
du sillon neural, tandis que le mésoderme para-axial est a l'origine des vertébres, du canal
rachidien, de la volte et des méninges encéphaliques. La partie distale de la ligne primitive
constitue une structure mésodermique médiane correspondant a I'’éminence caudale qui formera

le névraxe terminal, 'appendice caudal, le sacrum et le périnée primaire.

[.2.2. Neurulation primaire

Le deuxieme grand stade de développement embryologique est la neurulation primaire (18)
(figure 2). Entre les troisieme et quatrieme semaines de développement embryonnaire, grace a
son effet inductif, la notochorde stimule I'ectoderme sus-jacent a s’épaissir et a former la plaque
neurale (neuroectoderme).

Les bords de cette plaque vont se soulever de part et d’autre de la ligne médiane pour former la
gouttiere neurale, puis le tube neural (figures 2B et 2C). La fermeture du tube neural est ensuite
classiquement décrite bidirectionnelle « en fermeture éclair » avec une fermeture non simultanée

des deux extrémités. L'extrémité craniale (=neuropore rostral) se ferme au 25°™ jour, tandis que
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I'extrémité caudale (=neuropore caudal) se ferme au 27°™ ou 28°™ jour, signant la fin de la

neurulation primaire.

Il\\\\I

\\\

11 1] T

Figure 2 : Etapes de la neurulation primaire. A : Epaississement de I'ectoderme formant la
plague neurale. B et C : Soulévement des bords de la plaque neurale formant progressivement
la gouttiére neurale. D : Formation du tube neural. Extrait de Rufener S., Congenital Spine and

Spinal Cord Malformations (18)

[.2.3. Neurulation secondaire

La neurulation secondaire se produit lors des cinquiéme et sixieme semaines et se termine au
48°™e jour de gestation au niveau du mésoderme de I'’éminence caudale, masse cellulaire dérivant
de la portion caudale de la ligne primitive. Initialement solide, le tube neural secondaire devient
cavitaire (19,20) par un processus de différenciation régressive et forme ainsi le céne terminal

médullaire, le filum terminal et ses enveloppes.



[.3. Anatomie et aspects normaux de la moelle, de ses enveloppes et du

rachis en échographie, scanner et IRM fostaux
Moelle /’@f D
Dure-meére /——@" Q

Filum terminale ' :

Racines de la
queue de cheval D
L5

B

Figure 3 : Schéma de I'anatomie normale du céne terminal. Extrait de Garel C. Imagerie du

foetus au nouveau-né. 1st éd. Paris : Lavoisier ; 2016. 570-589 p. (6)

L’échographie obstétricale est le seul examen d’imagerie réalisé en dépistage systématique en

France, schématiquement réalisée autour de 12, 22 et 32 semaines d’aménorrhée (SA) (21). Elle
constituerait actuellement le meilleur examen d’imagerie pour analyser la moelle foetale (6). A ce
jour, I'RM feetale semble moins contributive pour démontrer I'anatomie normale de la moelle du
fait des courbures physiologiques du rachis.

L’étude anténatale du rachis et de la moelle est possible dés I'échographie du deuxiéme trimestre
(22). En France, elle est réalisée en moyenne a 22 semaines d’ameénorrhée et utilise la voie
abdominale, en 2 dimensions, a I'aide de sondes curvilinéaires de moyenne fréquence (5-7 MHz)
(23). Le Comité National Technique d’Echographie (CNTE) (24) recommande de réaliser une
coupe de dépistage du rachis thoraco-lombo-sacré (figure 4), permettant de s’assurer de la

continuité du revétement cutané et de la courbure harmonieuse du rachis.



Figure 4 : Extrait de 'annexe VIII du rapport du CNTE (24)

De plus, en coupe para-sagittale, on s’assure du bon alignement des lames latérales.

Lors d’une suspicion de pathologie dans le cadre d’'une échographie de dépistage en France, une
échographie diagnostique complémentaire est systématiquement réalisée par un échographiste
référent.

L’échographie diagnostique compléte I'étude de dépistage par I'analyse de la jonction cervico-
thoracique, de I'aspect des corps vertébraux (hauteur, forme, nombre), de la largeur du canal

rachidien et de la moelle, de méme que I'évaluation complémentaire en 3D (25).

L'ossification rachidienne commence vers 8 SA, progressant dans le sens céphalo-caudal,
mais une étude détaillée et un dépistage fiable deviennent possibles a partir de 20 SA, lorsque
les piéces vertébrales sont suffisamment ossifiées sur toute la hauteur du rachis : ceci dépend
trés largement des conditions d'examen, de la position foetale et de la voie d'abord, abdominale
ou vaginale. En échographie, en coupe axiale, trois noyaux d’ossification sont visibles : le noyau
médian correspond au corps vertébral et les deux noyaux latéraux aux lames latérales dont on
doit vérifier la convergence (24). Au troisieme trimestre de grossesse, il est possible de voir le
début d’ossification des pédicules vertébraux (figure 6).

La numérotation des vertébres se fait sur une coupe sagittale, la premiére vertébre a inclinaison
postérieure étant S1 (22). Il a été suggéré d'utiliser un plan coronal afin d’identifier la premiére
vertebre sacrée en regard de la créte iliaque (26). D’aprés Zalel et al (27), la vertébre supérieure
au niveau du pole supérieur du rein (sans mentionner le c6té) est considérée comme la vertebre
T11 et la derniére cOte est située au niveau de T12. L’échographie 3D peut également étre utilisée
(28) afin de compter les vertebres mais elle ne permet pas I'analyse médullaire.

Dans la pratique quotidienne, le plan sagittal avec repérage de S1 nous semble plus aisé et
reproductible. L’ossification sacrée dépend du terme : a 16 semaines de grossesse, les noyaux
d’ossification de S1 et S2 sont toujours présents et celui de S3 chez la moitié des feetus. A 21

semaines de grossesse, le noyau d’'ossification de S4 est présent chez tous les feetus (26).
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L’'étude de la moelle ne fait pas partie actuellement des recommandations du CNTE.
Cependant, elle est potentiellement analysable. Elle apparait comme une structure allongée,
hypoéchogéne avec la ligne centrale échogéne dont la signification est équivoque (il pourrait
s’agir du canal épendymaire (29) ou d’'une interface entre le fond de la scissure médiane
antérieure, ou circule l'artére spinale antérieure, et la commissure blanche antérieure) (30). Le
diamétre médullaire est plus large au niveau du cone terminal (22). Cet aspect est d’ailleurs plus
marqué chez le foetus que chez le nouveau-né (6). Les racines nerveuses de la queue de cheval,
voire le filum terminal (hyperéchogénes), peuvent étre visibles avec une sonde de haute
fréguence lorsque la paroi maternelle est fine et que la position feetale est favorable - dos antérieur
(figure 5) (22). Cette étude a haute fréquence est plus facile au 3°™ trimestre, car la distance

entre la sonde et le rachis est davantage réduite qu’au 2°™ trimestre.

Figure 5 : Aspect normal du rachis et de la moelle en échographie anténatale en coupe sagittale
avec une sonde a haute fréquence. Extrait de Blondiaux E, Katorza E, Rosenblatt J, Nahama-
Allouche C, Lenoir M, Pointe HD le, et al. Prenatal US evaluation of the spinal cord using high-

frequency linear transducers. Pediatr Radiol. 1 mars 2011;41(3):374-83. (22)

Du fait d’'une croissance du rachis plus rapide que celle de la moelle, la position du céne terminal

par rapport aux vertébres est variable au cours de la grossesse. Entre 13 et 18 SA, le c6ne



terminal se situe au niveau de S4. Entre 19 et 24 SA, il est le plus souvent entre L2 et L3 (27). A
terme, il est situé au-dessus de L2-L3 (29) et ne doit pas dépasser le plateau supérieur de L3.

- -
Figure 6 : Vertébre normale au 3éme trimestre de grossesse en coupe transversale (sonde

basse fréquence) (d) (remerciements au Dr BLONDIAUX). A noter une pyélectasie bilatérale en

coupe axiale. Fléches rouges : lames vertébrales ; fleche jaune : corps vertébral

Dans le cadre d’'une pathologie rachidienne, I'étude encéphalique doit étre systématique afin de

rechercher des signes indirects de dysraphisme ouvert (cf infra).

Le scanner fcetal permet l'analyse de l'ensemble du squelette fcoetal sans les

superpositions osseuses maternelles (contrairement aux radiographies standards). Il a une
meilleur sensibilité que I'échographie pour le DAN et la caractérisation des maladies osseuses
congénitales (31-33) notamment grace aux reconstructions 3D. Dans le cadre des pathologies
rachidiennes associées aux DSF, les reconstructions 3D permettent une meilleure caractérisation
de la morphologie corps vertébraux notamment des arcs postérieurs, souvent difficiles a analyser
en échographie (34).
Les reconstructions 3D ne permettent cependant pas une analyse fiable de la densité osseuse,
d’ou la nécessité d’étudier également les coupes natives ou reconstruites en 2D (34).
Il est également nécessaire d’insister sur I'optimisation de la technique pour réduire autant que
possible lirradiation tout en obtenant des images de qualité diagnostique suffisante méme si le
CT est essentiellement utilisé au 3°™ trimestre de grossesse et que les doses appliquées sont
faibles (35,36).

L'IRM feetale dans I'étude du rachis et de la moelle est une technique en voie de
développement. Elle est le plus souvent réalisée dans des IRM a 1.5 Tesla (T) ou 3 T. Afin de
minimiser I'impact des mouvements foetaux, elle est réalisée avec des coupes de 2 a 4 mm et des

séquences rapides comprenant une séquence en écho de gradient en état d’équilibre (steady-
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state), une séquence en écho de spin rapide en pondération T1 et T2 (turbo spin echo) et une

séquence en echo planar (EPI) (14,37,38). Il n’y a pas d’injection de chélates de Gadolinium en

raison de leur capacité a traverser le placenta et leurs effets supposés sur le développement feetal

(39).

Elle apporterait une meilleure résolution en contraste tissulaire que I'échographie ou le scanner

anténatal (14,38).

|.4. Classification, définitions et étiopathogénies des dysraphismes

DYSRAPHISME

MYELOMENINGOCELE

DYSRAPHISME

FERME

MYELOCELE

MASSE SOUS-
CUTANEE

-

PAS DE
MASSE S0OUS-
CUTANEE

Dysraphisme
fermé simple

Dysraphisme ferme
complexe

MASSE GRAISSEUSE

Lipomyéloméningocéle
Lipomyélocéle

MASSE LIQUIDIENNE

LES DYSRAPHISMES

(notochordodysraphies)

/ \

Méningocéle
Myélocystocéle
Anomalies Anomalies
de linduction de formation
Lipome intra-dural Diastématomyélie Régression
Anomalies du filum terminal Kyste caudale
Sinus dermique neurenterique Dysgénésie
Moelle attachée basse spinale
Ventricule terminal persistant segmentaire

Figure 7 : Classification des dysraphismes d’aprés Tortori-Donati (40)

Les dysraphismes constituent un ensemble complexe d’anomalies de la différenciation des tissus

mésenchymateux et neuro-ectodermiques ou encore de la fermeture du tube neural. lls sont

classés soit selon la phase embryologique ou se constituerait 'anomalie (gastrulation, neurulation

primaire, neurulation secondaire ou différenciation rétrogressive) (15), soit de maniere clinique et

anatomique en fonction de leur traduction clinique et leur aspect en IRM.
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La classification par phase embryologique comprend :
- Les anomalies de la gastrulation a I'origine de DSF complexes (notochordodysraphies)
- Les anomalies de la neurulation primaire donnant naissance a la plupart des autres
dysraphismes ouverts et fermés
- Les anomalies de la neurulation secondaire a I'origine des anomalies du cone terminal, du
filum terminal et des structures osseuses sacrées.
Cette classification semble difficile a utiliser en pratigue quotidienne devant la multitude des

mécanismes en cause.

En pratique, la classification clinique et anatomique est préférée car plus intuitive et plus proche
de la description radiologique. Les dysraphismes sont classiquement divisés en 2 types selon
Tortori-Donati (15,40,41) : les dysraphismes ouverts (DSO) et les dysraphismes fermés (DSF)
(figure 7).

[.4.1. Dysraphismes spinaux ouverts (DSO)

Les dysraphismes sont dits ouverts lorsqu'’il existe un défect osseux et cutané et donc lorsque les
structures nerveuses communiquent directement avec [I'environnement extérieur. lls
représenteraient 1/3 de 'ensemble des dysraphismes (15).

Les DSO sont dus a un défaut de la neurulation primaire (42). Le tube neural ne se ferme pas sur
un segment plus ou moins étendu. Il persiste ainsi un segment de tissu neural n’ayant pas subi la
neurulation conservant la forme de plague neurale originelle appelé placode neurale. En raison
du défaut de fermeture du tube neural, 'ectoderme cutané ne se détache pas de I'ectoderme
neural et ne peut pas recouvrir le tube neural, expliquant I'absence de couverture cutanée.

Les DSO comprennent essentiellement les myéloméningocéles (98 % des DSO (15)) et les
myéloceles, plus rares. Ces deux entités se différencient par la position de la placode neurale par

rapport au plan cutané (16) (figures 8 et 9).
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ok A
Figure 8 : Myéloméningocéle. L’expansion des espaces sous-arachnoidiens éléve la placode
neurale, provoquant cliniguement une masse molle. Extrait de Soto Ares G, Caron S,
Tempremant F. Imagerie des malformations médullaires. 2012 ;1-18. EMC Radiologie et

imagerie médicale - musculosquelettique - neurologique - maxillofaciale. (9)

- A i B
Figure 9 : Myélocele. La placode neurale est au méme niveau que la peau et directement
exposée a sa surface. Extrait de Soto Ares G, Caron S, Tempremant F. Imagerie des
malformations médullaires. 2012 ;1-18. EMC Radiologie et imagerie médicale -

musculosquelettique - neurologigue - maxillofaciale. (9)

Le diagnostic échographique des DSO se fait sur la base de signes directs et indirects des le 2°¢
trimestre. Les signes directs échographiques (43) sont une image kystique, le plus souvent au
niveau lombo-sacré, a paroi fine, de contenu hétérogéne avec un aspect de filaments en éventail
provenant du canal médullaire et s’étendant jusqu’a la paroi kystique. Ils sont classiquement
associés a des signes indirects encéphaliques (6) : aplatissement des os frontaux, microcéphalie,

dilatation ventriculaire, malformation de Chiari Il, pieds bots.
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Le principal diagnostic différentiel de la myéloméningoceéle est le limited dorsal myeloschisis (6,44)
(cf infra)

La myéloméningocele épidermisée (ou couverte de peau) (9) est une forme particuliere de
myéloméningocele se rapprochant des DSF : absence de signe indirect encéphalique et absence

d’élévation des enzymes.

1.4.2. Dysraphismes spinaux fermés (DSF)

Les dysraphismes sont dits fermés lorsque le défect vertébral est recouvert par le plan cutané. lls
sont plus fréquents que les DSO, ils représenteraient jusqu'a 60 % de lI'ensemble des
dysraphismes selon les classifications utilisées (8,15).

lls sont classiquement divisés en deux types, selon qu’'une masse sous cutanée est présente et
visible (lipomyéloméningocéle, lipomyélocéle, méningocéle, myélocystocéle) ou absente

(diastématomyélie, régression caudale et DSF simples) (45).

1.4.2.1. DSF avec masse sous-cutanée

lIs représentent environ 20 % des DSF (15). Il s’agit dans 9 cas sur 10 d’'une masse graisseuse
(lipomateuse) dans le cadre d’'une lipomyéloméningocéle ou d’'une lipomyélocéle. Dans environ 1

cas sur 10, la masse est kystique dans le cadre d’'une méningoceéle ou d’une myélocystoceéle.

1.4.2.1.1. Masse graisseuse : lipomyéloméningocele et lipomyélocéele

Les lipomyéloméningoceéles et les lipomyélocéles sont définies par la présence d’une masse
graisseuse avec défect dural recouvert par le plan cutané. Les lipomyélocéles sont deux fois plus
fréquentes que les lipomyéloméningoceles. Leur survenue n'est pas modifiée par la
supplémentation en folates des femmes enceintes (46) (contrairement aux DSO).

Elles sont dues a une anomalie de la neurulation primaire.

Selon I'hypothése classiquement retenue, elles résultent d’'une disjonction focale prématurée de
I'ectoderme cutané et du neuroectoderme avant la fermeture du tube neural. Le mésoderme para-
axial pénétre alors dans le tube neural et se différencie en graisse qui fait obstacle a la fermeture
du tube neural (47). La principale différence entre la lipomyéloméningocéle et la lipomyélocele est
la position de l'interface placode neurale/lipome (45) : au sein du canal pour les lipomyélocéles, a

I'extérieur du canal pour les lipomyéloméningocéles.
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Figure 10 : Lipomyéloméningocéle. L’expansion des espaces sous-arachnoidiens produit une
hernie méningée et déplace la jonction placode-lipome en dehors du canal rachidien. Extrait de
Soto Ares G, Caron S, Tempremant F. Imagerie des malformations médullaires. 2012 ;1-18.

EMC Radiologie et imagerie médicale - musculosquelettique - neurologique - maxillofaciale. (9)

ik A B

Figure 11 : Lipomyélocele. L’interface placode-lipome est située au sein ou en bordure du canal
rachidien. Extrait de Soto Ares G, Caron S, Tempremant F. Imagerie des malformations
médullaires. 2012 ;1-18. EMC Radiologie et imagerie médicale - musculosquelettique -

neurologique - maxillofaciale. (9)
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1.4.2.1.2. Masse kystique

1.4.2.1.2.1. Méningocele

La méningocele réféere a une poche herniée de liquide céphalo-rachidien (LCR) entourée de dure-
mere. L’embryogénése de ce type de malformation est peu connue et pourrait résulter d’une
expansion des meéninges au travers d’'un défect osseux suite a I'effet répété des pulsations du
LCR dans les espaces sous-arachnoidiens. Elle peut étre postérieure (le plus souvent), herniée
au travers d’un défect des arcs vertébraux postérieurs et responsable de la palpation d’'une masse
sous-cutanée, ou antérieure, auquel cas il n’existe pas de masse sous-cutanée palpable. Par
définition, elle ne contient pas de tissu neural mais parfois des racines nerveuses ou encore le
filum terminal (9). Cette malformation est rare, la prévalence des méningoceéles postérieures étant

de 1/10000 (9). La moelle dans cette malformation est parfois bas attachée (48).

Figure 12 : Méningoceéle postérieure. Extrait de Soto Ares G, Caron S, Tempremant F. Imagerie
des malformations médullaires. 2012 ;1-18. EMC Radiologie et imagerie médicale -

musculosquelettique - neurologique - maxillofaciale. (9)

La méningocele antérieure se localise préférentiellement a I'étage lombo-sacré et doit faire
rechercher une triade de Currarino (9,49), définie par l'association d’'une malformation ano-
rectale, une agénésie partielle du sacrum et une masse présacrée de type méningocele, kyste
neuro-entérique ou tératome. C’est une malformation rare sporadique ou familiale de transmission

autosomique dominante de pénétrance incompléte. Sa prévalence est de 1 a 9/100 000 (50).
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Figure 13 : Schéma d'un syndrome de Currarino associé a un dysraphisme fermé de type
méningoceéle antérieure. Extrait de Garel C. Imagerie du foetus au nouveau-né. 1st éd. Paris :
Lavoisier ; 2016. 570-589 p. (6)

1.4.2.1.2.2. Myélocystocele

La myélocystocele consiste en une hernie d'une dilatation du canal épendymaire (cavité
syringomyélique) dans une méningocele. Elle représente 1 a 5 % des masses lombosacrées
recouvertes de tissu cutané (9). Il s’agit d’'une anomalie de la neurulation primaire liée a un défaut
de fusion tardif des replis du tube neural. Elle est plus fréquente aux étages cervical et cervico-
thoracique (myélocystocéle non terminale) (51). Lorsqu’elle se situe a I'étage lombaire bas
(myélocystocele terminale), elle fait classiquement hernie a travers une méningocéle postérieure.
Dans ce cas, elle est frequemment associée a un complexe OEIS (52) (associant omphalocéle,
exstrophie cloacale, imperforation anale et dysraphisme).

La moelle caudale est le plus souvent normale. Une malformation de Chiari de type Il est présente
dans 40 % des cas (53).
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Figure 14 : Myélocystocele. Extrait de Soto Ares G, Caron S, Tempremant F. Imagerie des

malformations médullaires. 2012 ;1-18. EMC Radiologie et imagerie médicale -

musculosquelettique - neurologique - maxillofaciale. (9)

1.4.2.1.2.3. Limited Dorsal Myeloschisis (LDM)

Le limited dorsal myeloschisis (LDM) (6,44) est une forme particuliére et rare de myélocystocéle

caractérisée par une moelle attirée vers l'arriére et I'existence d’une tige fibroneurale, le plus

souvent unique, reliant la face postérieure d’'une moelle normale au sommet du sac. Elle est

parfois considérée comme une forme abortive de myélocystocele non terminale (53).

Il est important de la distinguer le LDM de bon pronostic fonctionnel (54) de de la

myéloméningoceéle au pronostic plus sombre.

lige fibreuse

Peau normale

Sac rempli

de liquide

Figure 15 : Schéma d'un limited dorsal myeloschisis. Extrait de Garel C. Imagerie du feetus au

nouveau-né. 1st éd. Paris : Lavoisier ; 2016. 570-589 p. (6)



1.4.2.2. DSF sans masse sous-cutanée

Les DSF sans masse sous-cutanée peuvent étre évoqués devant la découverte de poils de
la région lombo-sacrée, d’une fossette sacro-coccygienne atypique ou d’un sinus dermique situé
au-dessus du sillon interfessier. Une fossette sacro-coccygienne est considérée comme simple si
son diametre est inférieur a 5 mm, si la distance anus-fossette est inférieure a 25 mm et s’il n’existe
pas de lésion associée. Un « human tail », des anomalies des membres inférieurs et des
malformations anorectales peuvent y étre associés. lls peuvent étre divisés en DSF simples et
DSF complexes (18).

1.4.2.2.1. DSF complexes

La notochorde est intimement liée a la formation du rachis et de la moelle ainsi que d’autres
structures viscérales. Puisque la notochorde est formée durant la gastrulation, les dysraphismes
engendrés sont par conséquent associés a des anomalies multisystémiques (55).

Les DSF complexes (notochordodysraphies ou split notochord syndrome des auteurs anglo-
saxons) peuvent étre divisés en deux catégories (15,40): les anomalies de [induction
notochordale (diastématomyélie et kyste neurentériqgue) et anomalies de la formation
notochordale (régression caudale et dysgénésie spinale segmentaire).

1.4.2.2.1.1 Anomalies de l'induction notochordale

1.4.2.2.1.1.1. Diastématomyélie

La diastématomyélie provient d’'une anomalie de l'induction notochordale entrainant une
séparation longitudinale en deux processus notochordaux, chacune ayant un développement
propre et entrainant la formation de deux hémi-moelles (56,57). Elles sont séparées par une ligne
de cellules primitives dont le devenir peut étre ostéocartilagineux, fibreux ou une involution
compléte. Il en découle deux types de diastématomyélie : le type 1 ol les deux hémi-moelles sont
localisées chacune dans une enveloppe durale propre et séparées par un septum 0sseux ou
cartilagineux ; le type 2 ou il n’existe qu’'une enveloppe durale contenant les deux hémi-moelles,
avec parfois un septum fibreux. Le septum peut étre oblique ou incomplet (55). Une large touffe
de poils en regard du rachis thoracique supérieur serait un signe compatible avec une
diastématomyélie (15). Le type 1 est classiguement associé a des anomalies vertébrales, tandis
que le type 2 est souvent associé a une moelle en position basse ou un lipome du filum terminal

sans anomalie vertébrale.
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Figure 16 : Schéma des deux types de diastématomyélie. Extrait de Garel C. Imagerie du foetus
au nouveau-né. 1st éd. Paris : Lavoisier ; 2016. 570-589 p. (6)

1.4.2.2.1.1.2. Kyste neurentérique
Le kyste neurentérique résulte d’un défaut de séparation entre 'endoderme de lintestin et
I'ectoderme de la notochorde (6).
Il s’agit d’'une entité rare, consistant en une formation kystique le plus souvent observée au niveau
thoracique en avant du rachis mais parfois de localisation intradurale (45). Le kyste peut

communiguer avec le canal rachidien et étre associé a des anomalies rachidiennes et médullaires

(58).
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Figure 17 : Schéma d'un kyste neurentérique. Extrait de Garel C. Imagerie du foetus au
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nouveau-né. 1st éd. Paris : Lavoisier ; 2016. 570-589 p. (6)
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1.4.2.2.1.2. Anomalies de la formation notochordale

Les anomalies de la formation notochordale ont leur origine dans I'absence de formation d’'un
segment de la notochorde. Les malformations consécutives a ce développement partiel de la
notochorde sont le syndrome de régression caudale, si le segment atteint est distal, et la
dysgénésie spinale segmentaire, si le segment atteint est dans la région intermédiaire.

1.4.2.2.1.2.1. Syndrome (ou séquence) de régression caudale
La séquence de régression caudale (59) est un syndrome comprenant principalement une
agénésie rachidienne de degré variable associée a des malformations génito-urinaires et gastro-
intestinales, résultant d'un défaut du développement du mésoderme avant la 4e semaine de
gestation (60). Il représenterait environ 16 % des DSF (15). Un facteur de risque majeur connu et
bien décrit est le diabéte maternel, majorant jusqu’a 200 fois le risque de cette pathologie (61). Il
existe un spectre d'anomalies touchant I'extrémité caudale du tronc allant d'une agénésie isolée
et partielle du rachis sacro-coccygien a des malformations beaucoup plus séveéres. Il existe deux
types de séquence de régression caudale selon le niveau et la morphologie du céne terminal :
terminaison haute et fin abrupte dans le type I, terminaison basse dans le type II.
Dans le type |, 'agénésie sacrococcygienne est de niveau variable, la derniere verteébre normale
étant habituellement située entre L5 et S2 (55). Le cbne terminal a une morphologie
caractéristique « en coin », de terminaison abrupte.
Le type Il est une forme plus modérée, ou seulement les derniéres vertébres sacrées ou
coccygiennes sont absentes ainsi que la portion distale du cbne terminal. Elle est donc de
diagnostic plus difficile, d’autant plus qu’elle est le plus souvent associée a une moelle attachée
basse, une lipomyéloméningocéle ou un lipome du filum terminal.
La séquence de régression caudale peut entrer dans le cadre d’associations malformatives
complexes : le complexe OEIS (52) (associant omphalocéle, exstrophie cloacale, imperforation
anale et dysraphisme), la triade de Currarino (agénésie sacrée patrtielle ou totale, malformation
anorectale et masse présacrée) (49,62,63) et I'association VACTERL (anomalies vertébrales,
imperforation anale, malformations cardiaques, fistule trachéo-oesophagienne, anomalies rénales

et malformations des membres) (64).
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Figure 18 : Schéma d’un syndrome de régression caudale de type |. Extrait de Garel C. Imagerie
du foetus au nouveau-né. 1st éd. Paris : Lavoisier ; 2016. 570-589 p. (6)

1.4.2.2.1.2.2. Dysgénésie spinale segmentaire

La dysgénésie spinale segmentaire (65,66) est un syndrome polymalformatif complexe associant
agénésie ou dysgénésie segmentaire du rachis thoracique et/ou lombaire, anomalie segmentaire
de la moelle épiniére, paraparésie ou paraplégie congénitale et anomalies congénitales des
membres inférieurs. Dans les cas séveres, il existe une agénésie médullaire en regard de I'étage
atteint ainsi qu’une aplasie focale du corps vertébral entrainant une déformation en cyphose. Le
canal médullaire et la moelle sont normaux au-dessus de I'étage atteint, tandis qu’en distalité le
canal est rétréci ou absent et la moelle est épaissie et en position basse.

Le principal diagnostic différentiel devant une cyphose congénitale avec anomalie médullaire en
regard est la luxation congénitale du rachis (16,67), une entité a part entiére. Elle est définie par
un défaut congénital du développement de la partie antérieure du corps vertébral ayant pour
conséquence un déplacement postérieur brutal de la vertébre (« step-off sign » (67)) et une
angulation cyphotique du rachis, entrainant une instabilité rachidienne pouvant aller jusqu’a la
compression médullaire. C’est une pathologie rare et son étiopathogénie est peu connue et

discutée.
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1.4.2.2.2. DSF simples

Les DSF simples comprennent principalement la moelle bas attachée et le sinus dermique, ainsi
que le lipome intradural et des anomalies considérées comme variantes de la normale (lipome du

filum terminal et ventricule terminal persistant).

1.4.2.2.2.1. Moelle bas attachée (ou moelle attachée basse)

La moelle attachée basse correspond a un céne terminal situé sous le plateau vertébral supérieur
de L3 (16). Elle peut étre due a un filum terminal court et épaissi (68) (figure 19) mais peut
s’associer a tout type de dysraphisme ouvert ou fermé (6).

Le filum terminal court et épaissi est lié & une différenciation rétrograde anormale pendant la
neurulation secondaire, aboutissant a un échec de I'involution de la moelle terminale. 1l se définit
par une épaisseur supérieure a 2 mm en imagerie (échographie ou IRM médullaire). Il est le plus
souvent asymptomatique dans la petite enfance et se manifeste progressivement lors des phases
de croissance rapide par des lombalgies, des troubles vésico-sphinctériens et des troubles

neurologiqgues des membres inférieurs (69,70).

8

Figure 19 : Moelle bas attachée sur filum terminal court et épaissi. Extrait de Soto Ares G, Caron
S, Tempremant F. Imagerie des malformations médullaires. 2012 ;1-18. EMC Radiologie et

imagerie médicale - musculosquelettique - neurologique - maxillofaciale. (9)

1.4.2.2.2.2. Sinus dermique

Le sinus dermique est une fistule faisant communiquer les structures nerveuses ou méningées
avec la surface cutanée, engendrant des complications infectieuses (71). L’origine embryologique

en est débattue. Il pourrait s’agit d’'une différenciation ectodermique de la partie dorsale du canal
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neurentérique, ce qui expliquerait 'association a une diastématomyélie dans les cas les plus
séveres. Il est plus fréquent a I'étage lombo-sacré et est souvent associé a des anomalies
cutanées en regard (hyperpigmentation, hémangiome) ainsi qu’a un kyste dermoide en regard de

la queue de cheval ou du cone terminal jusqu’a 40 % des cas (72).

ak
Figure 20 : Sinus dermique. Extrait de Soto Ares G, Caron S, Tempremant F. Imagerie des
malformations médullaires. 2012 ;1-18. EMC Radiologie et imagerie médicale -

musculosquelettique - neurologique - maxillofaciale. (9)

[.4.2.2.2.3. Lipome intra-dural

Le lipome intra-dural est une formation graisseuse localisée au sein du sac dural, sans ouverture
postérieure du canal. Il est di a une disjonction prématurée entre le neuroectoderme et
l'ectoderme permettant au mésenchyme adjacent de s’interposer entre ces deux tissus et
d’adhérer a la lumiére du tube neural.

Il s’agit d’'une lésion rare représentant 1% des tumeurs médullaires (73).

Il est le plus souvent de localisation lombosacrée et peut étre associé a une moelle bas attachée
(16). Il est donc le plus souvent asymptomatique dans I'enfance et peut se manifester a I'age

adulte progressivement par un syndrome clinique de la moelle attachée basse.

1.4.2.2.2.4. Variantes de la normale : lipome du filum terminal et ventricule

terminal persistant

Le lipome du filum terminal est considéré comme une variante de la normale s’il n’est pas associé

a des signes cliniques ou a une moelle bas attachée (73,74) et serait de découverte fortuite chez
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1.5 a 5 % des adultes asymptomatiques en scanner ou IRM (73,75). Il doit faire rechercher une
moelle attachée basse associée pouvant indiquer le traitement chirurgical.

Le ventricule terminal persistant est une cavité épendymaire au sein du céne terminal, au-dessus
du filum terminal. Il est la conséquence de la différenciation régressive durant la neurulation
secondaire et disparait durant les premiéres semaines de vie (16,29). Il est asymptomatique et
est considéré comme une variante de la normale mais doit faire rechercher une obstruction
sous-jacente dans sa forme kystique (76). La distinction avec la syringohydromyélie se fait sur sa
localisation immédiatement supérieure au filum terminal, sa nature kystique pure, son absence

de rehaussement et sa stabilité ou sa réduction en taille dans le temps.

[.5. Objectifs de I'étude

L’objectif principal de cette étude est d’évaluer la part de contribution du DAN au diagnostic
des DSF a travers une série de patients pris en charge dans notre institution en période néonatale.
L’étude porte sur la contribution relative de I'échographie, du scanner et de I'IRM foetaux et de
vérifier les possibilités d’optimiser leur contribution.

L’objectif secondaire est de décrire les malformations associées aux DSF.
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Figure 21 : Chronologie des examens réalisés amenant au diagnostic final.

Il s’agit d’'une étude rétrospective sur la période allant de décembre 2011 a décembre 2016 au
CHRU de Lille chez des patientes présentées au Centre de Diagnostic Prénatal (CPDPN) a
I'hépital Jeanne de Flandre (JDF) et chez des nouveau-nés pris en charge dans le service de
neurochirurgie pédiatrique de I'hdpital Roger Salengro.

Les critéres d’inclusion étaient les enfants présentant un DSF de prise en charge postnatale,
confirmé par 'IRM médullaire post-natale et/ou par la chirurgie.

Les dossiers de chacun des enfants ont été étudiés.
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Parmi les renseignements repris, il était noté chaque fois que décrits :

- Les antécédents personnels et familiaux, notamment maternels ;

- L’existence éventuelle d'un DAN échographique, les anomalies constatées et le diagnostic
SUpPpPOSE ;

o Les échographies anténatales a I'n6pital JdF de dépistage ont été réalisées par un
radiologue ou un gynécologue obstétricien sur un échographe GE Voluson E8 Expert,
principalement en mode B avec des sondes de basse fréquence (3-5 Mhz), avec
parfois I'aide de sondes a haute fréquence et du mode 3D. En cas d’anomalie, une
échographie diagnostique complémentaire était systématiquement réalisée par un
échographiste référent.

- L'utilisation du scanner feetal et les anomalies retrouvées. Le scanner feetal était effectué en
cas de suspicion de pathologie rachidienne complexe associée aux anomalies médullaires ;

o L’examen était réalisé sur un scanner SIEMENS SOMATOM® DEFINITION. Il ne
comportait pas d’acquisition de repérage et était réalisé avec 100 kV de tension et 100
mAs d’intensité, complété par des reconstructions 3D, VR et MIP. Le Computed
Tomography Dose Index (CTDI) volumique de chaque examen était systématiquement
reporté sur le compte-rendu.

- Laréalisation d’'une IRM fcetale et les anomalies retrouvees ;

o L’imagerie était réalisée sur une IRM Philips ACHIEVA 3T comprenant des séquences
T2 en coupes fines de 2 a 4 mm en écho de spin ultra rapide dans les 3 plans de
I'espace, une séquence T1 écho de gradient dans le plan axial, complété par les plans
sagittal et/ou coronal en cas de suspicion de malformation ano-rectale associée.

- Les conclusions anténatales ;

- L'examen clinigue néonatal, notamment les anomalies de I'examen orthopédique et
neurologique ;

- Les examens paracliniques postnataux réalisés, notamment les radiographies du rachis et
I'échographie médullaire ;

o L’échographie médullaire post-natale était pratiquée sur un échographe GE Voluson
E8 Expert avec des sondes linéaires de 8-12MHz. Elle était réalisée durant les deux
premiéres semaines de vie en cas de DAN de dysraphisme ou en cas d’anomalie
clinigue suspecte (anomalie cutanée, orthopédique, neurologique, malformation
anorectale).

o Des radiographies standard étaient frequemment réalisées en complément pour

I'étude osseuse. Elles comprenaient des incidences de face et de profil sur 'ensemble
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du rachis, incluant les cotes. Le Produit Dose Surface (PDS) était systématiquement
reporté sur le compte-rendu.

Elles étaient complétées si besoin d’'un scanner du rachis également réalisé sur un
scanner SIEMENS SOMATOM® DEFINITION centré sur l'anomalie avec
reconstructions 3D, VR et MIP. Le Produit Dose Longueur (PDL) était

systématiquement reporté sur le compte-rendu.

Le diagnostic final retenu. Le gold standard était la chirurgie, ou 'lRM médullaire post-natale

lorsqu’il n’y a pas eu de prise en charge chirurgicale ;

O

L’IRM postnatale comprenait des séquences dans le plan sagittal en pondération T2
et T1 sans et avec injection de gadolinium sur 'ensemble du rachis et de la moelle.
Des coupes axiales T1 sur le cdne terminal étaient systématiquement réalisées afin
de ne pas méconnaitre une formation lipomateuse. Des coupes axiales et parfois
coronales (notamment dans le cadre des diastématomyélies) T2 étaient ajoutées selon
les cas, afin d’améliorer la caractérisation des anomalies. Elle était, selon I'age de
I'enfant, réalisée sous anesthésie générale sous le contréle d’'un anesthésiste senior

spécialisé en pédiatrie.

Les pathologies associées diagnostiquées ;

Le traitement, les constatations per-opératoires et 'anatomopathologie.

L’ensemble des imageries a été relue conjointement par un radiologue junior et un radiopédiatre

senior.

Ont été exclus de I'étude :

Les DSO car ils sont de DAN plus aisé (6,48) (signes encéphaliques indirects, marqueurs

biologiques) et de diagnostic post-natal évident ;

Les DSF simples, considérés comme des variantes de la normale s'ils étaient isolés

(16,29,73,74) : lipome du filum terminal sans autre dysraphisme, ventricule terminal persistant.

Pour notre cohorte de patients nous avons Vérifié et établi :

La liste globale des malformations rencontrées ;
Le % de DAN + et de DAN -

Pour chacun des 2 groupes, le type de malformation diagnostiquée en anténatal et en post-

natal
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Pour les cas de DAN +, nous avons vérifié :

o Le % de diagnostics complets, partiellement exacts ou inexacts de I'échographie. Le
diagnostic était appelé inexact lorsqu’'une anomalie était dépistée mais non
caractérisée. |l était appelé partiel lorsqu’'une des anomalies caractérisant le DSF
n’était pas dépistée. Il était appelé complet lorsque toutes les anomalies caractérisant
le DSF étaient dépistées.

o La contribution du scanner feetal.

o La contribution de I'lRM feetale.

Devant le faible nombre de cas attendus dans chaque groupe, un calcul de sensibilité et de

spécificité des examens n’a pas été réalisé.
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. RESULTATS

lll.1. Revue générale des cas

L’étude a inclus 38 patients porteurs d’'un DSF.

Le nombre de cas inclus et le nombre de DAN, d’'IRM post-natale et de confirmation chirurgicale
par type de dysraphisme ont été reportés dans le tableau 1.

Les cas de moelle attachée basse et de sinus dermique étaient appelés « isolés » lorsqu'’il n’y
avait pas d’autre type de dysraphisme fermé associé. Ce terme ne préjugeait pas des
malformations associées d’autres systémes.

Aucun de nos cas ne présentait de signe indirect encéphalique ou des membres inférieurs.

14 patients (37%) présentaient des malformations vertébrales associées.

36 patients (95%) ont eu une confirmation par I'|RM post-natale et 26 patients (68%) ont eu une

confirmation chirurgicale de leur diagnostic.

30



Tableau 1 : Répartition des types de dysraphisme inclus et nombre de DAN, d’IRM post-natale et de confirmation chirurgicale.

TYPE DE DSF NOMBRE DE NOMBRE % DE IRM POST- CONFIRMATION
CAS INCLUS DE DAN DAN NATALE (%) CHIRURGICALE (%)
Lipomyéloméningocele/ 12 (3%) 2 (1% 18 (9%) 12 (100%) 12 (100%)
lipomyélocéle
Méningoceéle 2 2 100 2 (100%) 2 (100%)
Myélocystocele 3 3 100 2 (66%) 3 (100%)
LDM 3 3 100 2 (66%) 3 (100%)
Moelle attachée basse isolée 5 (2% 2 (1% 40 5 (100 %) 1 (20%)
Sinus dermique isolé 2 0 0 2 (100%) 2 (100%)
Diastématomyélie 4 (2% 2+ 50 4 (100%) 2 (50%)
Kyste neurentérique 1* 0 0 1 (100%) 1 (100%)
Régression caudale 4* 1* 25 4 (100%) 0
Dysgénésie spinale segmentaire 2* 2* 100 2 (100%) 0
TOTAL 38 (14%) 17 (7%) 45 36 (95%) 26 (68%)
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[11.2. Cas de DAN + (n=17)

17 patients (43 %) ont bénéficié d’'un DAN de leur pathologie.

Différents signes d’alerte échographiques, parfois associés, ont permis le dépistage de ces DSF.

Leur pourcentage de DAN par rapport a 'ensemble des cas inclus est reporté dans le tableau 2.

Tableau 2: Signes échographiques d'alerte et % de DAN.

SIGNES ECHOGRAPHIQUES D’ALERTE

NOMBRE DAN

NOMBRE
TOTAL

% DAN

Masse postérieure des parties molles
o Liquidienne pure
o Liquidienne contenant une tige

o [Echogéne

19
5

11

47
100
100

Anomalie de position du céne terminal
o Associée a une masse postérieure
o Associée a des anomalies vertébrales

o Isolée

16

50

Anomalie du cordon médullaire
o Attraction postérieure

o Dédoublement

67

Anomalies de morphologie vertébrale
o Complexes avec anomalie de courbure
rachidienne
= Scoliose
= Cyphose
o Eperon osseux

o Agénésie sacrée

W NN DN PP OO W o1

N N N -

14

50

Les anomalies ont été détectées :

- Al'échographie de dépistage du 2°™ trimestre dans 15 cas (88 %) ;

- Al'échographie de dépistage du 3°™ trimestre dans 2 cas (12 %).
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Un cas (dysgénésie spinale segmentaire) présentait des anomalies des membres inférieurs dés

I'échographie de dépistage du 1¢" trimestre.

Parmi ces 17 cas, nous avons recenseé :

- 2/12 cas de lipomyéloméningocéle (dont une lipomyéloméningocele latérale)
- 2 cas de méningocele

- 3 cas de myélocystocéle

- 3casdelLDM

- 2 cas de moelle attachée basse isolée

- 2 cas de diastématomyélie

- 1/4 cas de syndrome de régression caudale

- 2 cas de dysgénésie spinale segmentaire

Les proportions de DAN échographique complet, partiel et inexact ont été référencées dans le
tableau 3.

Tableau 3 : Recensement des cas de DAN échographigue complet, partiel ou inexact.

* avec malformations vertébrales

TYPE DE DYSRAPHISME FERME DAN ECHO | DAN ECHO | DAN ECHO
COMPLET PARTIEL INEXACT

Lipomyéloméningoceéle ou lipomyélocéle 1 0 1*
Méningocéle 2 0 0
Myélocystocéle 1 0 2
Limited Dorsal Myeloschisis (LDM) 2 1 0
Moelle attachée basse isolée 1 1* 0
Diastématomyélie 2* 0 0
Syndrome de régression caudale 0 1* 0
Dysgénésie spinale segmentaire 0 2* 0
TOTAL (n=17) 9 (53%) 5 (29%) 3 (18%)
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Le DAN échographigue était inexact dans 3 cas :

- Un cas évoqué de scoliose congénitale s’est avéré étre associée a une lipomyéloméningocéle
latérale ;

- Un cas évoqué de myéloméningoceéle épidérmisée et un cas évoqué de méningocele se sont

avéreés étre des myélocystoceéles.

Dans 3 cas de DAN échographie partiel, des malformations vertébrales ont été dépistées en
échographie mais ont nécessité un scanner foetal complémentaire pour les caractériser.

L’'IRM feoetale a été réalisée dans 12 cas (75 % des cas).

Le résumé des signes principaux de DSF vus en échographie et en IRM dans la période

anténatale est présenté dans le tableau 4.

Tableau 4 : Proportion de signes de DSF de DAN retrouvés en échographie et en IRM feetale.

Signes de DSF Nombre | Echo+ | % | IRM+ %
de cas

Contenu de masse postérieure 9 9 100 9 100

Paroi épaisse de masse postérieure 9 9 100 5 56

Position du cone terminal 10 8 80 4 40

Dédoublement de moelle 2 2 100 2 100

Attraction postérieure de moelle 3 2 67 1 33

[11.2.1. Masse postérieure des parties molles

Ce signe a été retrouvé en échographie dans 9 cas.
L'IRM foetale a été réalisée dans tous les cas.

Il n’a pas été réalisé de scanner feetal.

[11.2.1.1. Masse postérieure liquidienne pure a paroi épaisse

5 cas ont été détectés devant la découverte d’'une masse postérieure liquidienne pure a paroi
épaisse, amenant au diagnostic de 3 cas de myélocystocéle terminale et de 2 cas de
méningoceéle.

La position de la moelle a permis de faire le différentiel entre myélocystocele et méningocele : en
position basse et se dirigeant vers la masse liquidienne dans la myélocystocele terminale (figure

23), ne se dirigeant pas vers la masse dans la méningocéle (figure 22).
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L’'IRM feetale a visualisé la masse dans les 5 cas et son contenu présentait les mémes
caractéristiques dans les 5 cas, a savoir une masse liquidienne pure en hypersignal T2 et
hyposignal T1. La paroi de la masse apparaissait en hyposignal T2. Elle apparaissait épaisse et
en continuité avec le plan cutané dans 2 cas de myélocystocele (figure 23) et 1 cas de
méningocéle. Dans 1 cas de myélocystocéle et 1 cas de méningocéle, elle apparaissait fine en
IRM feetale, en discordance avec I'imagerie post-natale.

La moelle et le cdne terminal ont été visibles en IRM dans les 5 cas, en position basse dans les 3
cas de myélocystocele (figure 23), avec une moins bonne résolution spatiale qu’en échographie.
Nous n’avons pas pu récupérer les images d’échographie fcetale de nos cas de méningocele. Ces

signes sont donc décrits en IRM feetale.

Figure 22 : IRM faetale a 31 SA en coupe sagittale sur le rachis, en pondération T2. Masse

postérieure liquidienne avec une moelle ne se dirigeant pas vers la masse (fleche bleue),
évoquant une méningocéle. La paroi apparait cependant fine. L'hyposignal linéaire au sein de la
lésion correspond a un artéfact non visible dans les autres plans. L’échographie médullaire
néonatale (b) visualise une position basse du cone terminal et la paroi épaisse de la
méningocéle (fleche jaune). Le diagnostic est confirmé cliniguement (c) et par les données

opératoires (d) (remerciements au Pr VINCHON).
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Figure 23 : Echographie diagnostique a 26 SA coupe sagittale sur le rachis lombo-sacré (a)
(remerciements au Pr HOUFFLIN-DEBARGE), décrivant une masse postérieure des parties
molles lombo-sacrées liquidienne pure a paroi épaisse (fleche rouge) en continuité avec le plan
cutané, sans racine nerveuse. La moelle (fleche bleue) se dirige vers cette masse liquidienne et
est en position basse, évoquant le diagnostic de myélocystocéle terminale. L’/RM feetale a 30
SA + 2 jours en coupe sagittale en pondération T2 (b) retrouve les mémes éléments avec une
étude de la moelle moins contributive. Le bilan post-natal par IRM a 6 jours de vie (c) confirme le
diagnostic de myélocystocéle terminale mais en diagnostiquant une volumineuse cavité

syringomyélique sus-jacente (fleche jaune).
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[11.2.1.2. Masse postérieure liquidienne contenant une tige : LDM

Le signe d’alerte échographique d’alerte a été une masse postérieure liquidienne contenant une
tige (figure 24) dans 3 de nos cas, amenant au diagnostic de LDM.

L’'IRM feetale retrouvait les mémes signes dans les 3 cas, a savoir une masse a contenu
hypersignal T2 et hyposignal T1, siége d’une tige en hyposignal T2.

La paroi était épaisse en échographie dans les 3 cas, apparaissant épaisse et en continuité avec
le plan cutané en IRM fcetale dans 2 cas.

L’attraction postérieure de la moelle était visible dans 2 cas en échographie et dans 1 de ces cas

en IRM foetale.
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Figure 24 : Echographie diagnostique du 2°™ trimestre en coupe sagittale & 26 SA + 4 jours sur
le rachis cervical (a) (remerciements au Dr VAAST) et a 33 SA + 5 jours sur le rachis lombaire
chez une autre patiente (c) retrouvant une masse postérieure liquidienne contenant une tige
(fleches rouges) avec paroi épaisse (fleche jaune) et une attraction postérieure de la moelle
(fleches bleues), faisant suspecter un LDM. L’IRM fcetale (b et d) retrouvait les mémes éléments
avec une moins bonne résolution spatiale et une moins bonne visibilité de la paroi de la masse.
Une chirurgie a la naissance a été réalisée dans les deux cas (remerciements au Pr VINCHON),
confirmant le diagnostic (f et g). L'aspect néonatal en IRM sous anesthésie générale (3° cas) en

coupe sagittale (h) et axiale (i) est similaire et visualise mieux la moelle attirée vers la cavité.

38



111.2.1.3. Masse postérieure échogene

Nous avons inclus 1 cas de masse postérieure échogene (figure 25) amenant au diagnostic de
lipomyélocéle. L’IRM visualisait bien la masse des parties molles mais n’apportait pas d’argument
en faveur de sa nature lipomateuse (masse hypersignal T2 et isosignal T1). Elle visualisait le cbne

terminal en position basse avec une mauvaise résolution spatiale.

Figure 25 : Echographie de dépistage a 23 SA (a) découvrant une masse postérieure lombo-
sacrée échogéne (fleche rouge) avec cone terminal semblant s’attacher sur la masse (fleche
bleue). L'IRM foetale en coupe sagittale centrée sur le rachis lombo-sacré visualise bien la
masse en hypersignal T2 (b), en isosignal T1 (c), avec néanmoins un cone terminal tres peu
analysable. Le diagnostic de lipomyélocele est confirmé sur I''RM en pondération T1 sous
anesthésie générale réalisée a 6 mois de vie (d).
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Une synthése des signes orientant vers |'étiologie d’'une masse des parties molles vus en

échographie et en IRM est établie dans le tableau 5.

Tableau 5 : Nombre d’éléments orientant vers I'étiologie d’une masse des parties molles vus en
échographie et en IRM.

ECHOGRAPHIE IRM

Myélocystocéle terminale (3 cas)

Contenu de la masse 3 3

Paroi épaisse de la masse

Position du cone terminal
Méningocele (2 cas)

Contenu de la masse 2 2

Paroi épaisse de la masse 2 1

Position du cone terminal 2 1
LDM (3 cas)

Contenu de la masse

Paroi épaisse de la masse

Attraction postérieure de la moelle 2 1
Lipomyéloméningoceéle (1 cas)

Contenu de la masse 1 0

Position du cbne terminal 1

[11.2.2. Anomalies de position du cone terminal

Un des signaux d’alerte échographiques a été une position trop basse du cone terminal dans 8

cas .

Associée a une masse postérieure des parties molles dans 5 cas (3 cas de myélocystocéle
terminale, 1 cas de méningoceéle et 1 cas de lipomyélocele, cf supra). L'IRM feetale ne
visualisait pas la position basse du cone terminal dans le cas de méningocele.

Associée a des anomalies morphologiques vertébrales dans 1 cas de régression caudale
(figure 30). L'IRM feetale ne visualisait pas le niveau de terminaison du céne terminal.
Isolée dans 2 cas (figure 26). L'IRM foetale a été réalisée dans ces 2 cas, mais n’était pas
contributive pour I'étude du niveau de terminaison du cone terminal devant I'impossibilité de

dénombrer les vertébres lombo-sacrées.
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Figure 26 : Echographie diagnostique a 29 SA + 3 jours (remerciements au Dr VAAST) en
coupe sagittale sur le rachis thoraco-lombo-sacré (a). Cone terminal en position basse (fleche
rouge) se terminant en regard de L5-S1 : moelle attachée basse isolée confirmée par I'lRM post-

natale sous anesthésie générale en coupe sagittale en pondération T2 (b) a 4 mois.

111.2.3. Anomalies du cordon médullaire

4 cas d’'anomalie échographique du cordon médullaire ont été inclus :

- 2 cas d’aspect dédoublé de la moelle sur une coupe axiale du rachis (figure 27) évoquant
une diastématomyélie. Le scanner foetal a été réalisé dans un des deux cas de
diastématomyélie (figure 29), permettant la meilleure visualisation de I'éperon osseux. L’'IRM
foetale réalisée dans les 2 cas confirmait le diagnostic avec une meilleure résolution en
contraste que I'échographie.

- 2 cas d’attraction postérieure de la moelle (figure 24) dans le cadre de LDM. L’'IRM fcetale a

été réalisée dans les 2 cas, retrouvant ce signe dans un seul cas.
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Figure 27 : Echographie diagnostique en coupe axiale sur le rachis lombaire a 25 SA + 5 jours
(a) (remerciements au Dr BOURGEOT). Aspect de dédoublement de la moelle (fleches rouges):
diastématomyélie, confirmée et mieux visible par I'lRM fcetale (c), puis par 'IRM médullaire
néonatale sous anesthésie générale (d) en pondération T2.

Dans les 2 cas de dysgénésie spinale segmentaire (figure 31), les anomalies morphologiques
médullaires (moelle amincie en regard des anomalies vertébrales, épaissie en aval) n’avaient pas

été évoquées en anténatal.

[11.2.4. Anomalies vertébrales

L’échographie 3D a été réalisée dans les 7 cas de suspicion d’anomalies morphologiques
vertébrales en échographie, systématiquement complétée par un scanner osseux feetal. Le CTDI
volumique moyen était de 4.3 mGy.

Nous avons décrit :

- 3 cas de malformations vertébrales complexes avec anomalie de courbure rachidienne :

o 2 cas de dysgénésie spinale segmentaire (cyphose) (figure 31). Nous n’avons pu
récupérer les illustrations anténatales. Les scanners foetaux décrivaient des
malformations vertébrales dépistées mais non caractérisées en échographie 2D et 3D.
L’anomalie morphologique médullaire n'a pas été diagnostiquée dans la période
anténatale.

o 1 cas de lipomyéloméningocéle latérale (scoliose) (figure 28). Le scanner foetal
décrivait les mémes anomalies qu’en échographie 3D mais avec une meilleure
caractérisation. L’attraction latérale de la moelle n'avait pas été détectée durant la
période anténatale.

- 2 cas d’éperon osseux dans le cadre d’une diastématomyélie (figure 29) ; le scanner confirmait

le diagnostic sans apporter d’élément supplémentaire.
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- 2 cas d’agénésie sacrée, I'une compléte dans le cadre d’'un syndrome de régression caudale
(figure 31), l'autre partielle dans le cadre d’'un syndrome de Currarino. Le scanner feetal
confirmait le diagnostic sans apporter d’élément supplémentaire.

Dans tous les cas, les constatations du scanner foetal étaient similaires aux imageries post-

natales.

L’'IRM feetale n’était pas réalisée.

Figure 28 : Echographie diagnostique a 27 SA + 1 jour (remerciements au Dr VAAST) centrée
sur le rachis lombaire, en coupe sagittale (a) et en reconstruction 3D (b), décrivant des
anomalies morphologiques vertébrales difficiles a caractériser en échographie et une anomalie
de courbure du rachis. Le scanner foetal (c) et les radiographies du rachis post-natales (d)
confirment les anomalies et caractérise un puzzle vertébral thoraco-lombaire. Le diagnostic final
posé par 'IRM médullaire post-natale (e) était une lipomyéloméningocéle latérale, diagnostic

non évoqué en anténatal.
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Figure 29 : Echographie diagnostique a 27 SA (remerciements au Dr BOURGEOT) en coupe
sagittale sur le rachis lombo-sacré (a). Suspicion d'un éperon osseux (fleches rouges), confirmé

en scanner foetal en reconstructions VRT (b) dans le cadre d’une diastématomyélie de type I.

44



=
=
4
L
B
i}
=
O
O

Figure 30 : Echographie diagnostique a 22 SA + 6 jours (remerciements au Dr VAAST) en
coupe sagittale sur le rachis lombaire (a) et en reconstruction 3D (b) ou I'on ne visualise pas de
piece vertébrale sacrée, faisant suspecter une agénésie sacrée (fleche bleue) dans le cadre
d’un syndrome de régression caudale. Le diagnostic est confirmé sur le scanner fcetal (c) et les
radiographies du rachis post-natales (e). L’'IRM foetale (d) est peu contributive a la fois pour
I'étude du rachis et pour celle de la moelle. L’IRM médullaire post-natale (f) diagnostique une
moelle attachée basse sur filum terminal court et épais (fleche rouge) évoquant une régression

caudale de type II.
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Figure 31 : Scanner post-natal du rachis en reconstructions VRT de face (a) et de profil (b),

montrant une agénésie des vertébres L1 et L2 et un reliquat de corps vertébral de T12 fusionné
avec le corps vertébral de T11. En IRM 3DT2 reconstruit dans le plan sagittal, la moelle
nettement amincie au-dessus et en regard des anomalies vertébrales (fleche rouge) et épaissie
a sa partie caudale (fleche jaune), caractéristiques d’une dysgénésie spinale segmentaire. Un
autre cas (d) présentait une cyphose lombaire centrée sur L3-L4 associée a un bloc

intersomatique L3-L4 (fleche bleue) avec les mémes anomalies médullaires en regard.
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[11.3. Cas sans DAN (n=21)

[11.2.1. Types de DSF

Parmi les 21 cas non diagnostiqués durant la période anténatale, nous avons recensé :

- 10 cas de lipomyéloméningoceéle ou lipomyélocele

- 3 cas de moelle attachée basse

- 3 cas de syndrome de régression caudale de type | (figure 34)

- 2 cas de diastématomyélie

- 2 cas de sinus dermique isolé (figure 35)

- 1 cas de kyste neurentérique (figure 36)

Parmi I'ensemble de ces cas non diagnostiqués en anténatal, nous avons pu retrouver les
imageries anténatales d’'une patiente ou il semble exister une masse des parties molles non vue
(figure 32).

Figure 32 : Echographie de dépistage a 32 SA en coupes sagittales sur le rachis thoraco-lombo-
sacré (a et b), considérée comme normale. A posteriori, un doute peut étre posé sur une masse
des parties molles (fleche rouge) et une anomalie de fermeture du canal rachidien (fleche
jaune). L’IRM médullaire post-natale (d) en coupe sagittale, en pondération T1 montre un cone

terminal (fleche bleue) s’attachant a une masse lipomateuse lombaire.
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Les cas de syndrome de régression caudale, de sinus dermique isolé et de kyste neurentérique

sont illustrés en figures 33 a 35.

Figure 33 : IRM médullaires en coupes sagittales en pondération T2 montrant 3 exemples de
syndrome de régression caudale de type |, avec aspect trop haut situé (a) ou tronqué (b et c) du
cbne terminal (fleches rouges) et agénésie partielle du sacrum (fleches bleues).

Figure 34 : IRM médullaire néonatale en coupe sagittale en pondération T2 diagnostiquant un
trajet fistuleux des parties molles postérieures en rapport avec une fistule dermique (fleche

rouge).
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Figure 35 : IRM médullaire en coupes sagittales en pondération T2 (a) et T1 aprés injection de
gadolinium (b) néonatale sous AG démontrant une masse kystigue intradurale prémédullaire
(fleche rouge), associée a un bloc vertébral C7-T2 en scanner avec reconstructions VRT (c).

L’examen anatomopathologique a conclu a un kyste neurentérique.

[11.2.2. Anomalies cliniques

Parmi les 21 cas non diagnostiqués en anténatal, différentes anomalies cliniques cutanées de la
région lombo-sacrée ont été retrouvées, permettant d’orienter vers un DSF :

- Une masse sous-cutanée dans 5 cas (24 %)

- Un angiome cutané dans 4 cas (19 %)

- Une fossette sacro-coccygienne atypique dans 3 cas (14 %)

- Une déviation du sillon fessier dans 3 cas (14 %)

- Un sinus dermique dans 2 cas (9%)

- Une pilosité dans 1 cas (5 %) ayant amené au diagnostic de diastématomyélie

- Une atrophie cutanée dans 1 cas (5 %) ayant amené au diagnostic de moelle attachée

basse

2 cas ont été découverts devant des anomalies orthopédiques (dysostose spondylocostale dans
un cas, torticolis congénital, pieds bots et scoliose dans l'autre).
2 cas ont été découverts dans le bilan d’'une malformation anorectale.
1 cas a été découvert devant des malformations sacrées de découverte fortuite lors d’un bilan de

pyélonéphrites a répétition.
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[11.4. Anomalies associées

Parmi les 38 cas, les patients présentaient des malformations associées :
- Vertébrales dans 14 cas (37%)
o Sacrées dans 6 cas
o Complexes pluri-étagées dans 6 cas
o Eperon osseux (diastématomyélie) dans 2 cas
- Orthopédiques dans 5 cas (13%)
o Anomalies des pieds dans 4 cas (3 pieds bots varus équins, 1 pied talus valgus)
o Asymétrie costale dans 1 cas
- Urogénitales dans 5 cas (13%)
- Cardiaques dans 4 cas (11 %)
o Communications interventriculaires (CIV) dans 3 cas
o Communication inter atriale (CIA) dans 1 cas
- Anorectales (MAR) dans 4 cas (11 %)
o MAR hautes dans 3 cas
o MAR basse dans 1 cas
1 cas entrait dans le cadre d’une triade de Currarino (figure 36).

2 cas étaient porteurs d’'une association VACTERL.
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Figure 36 : Echographie diagnostique a 26 SA (remerciements au Dr VAAST) pour bilan d’'une
image liquidienne pelvienne anormale, retrouvant une formation liquidienne para-vésicale mais
également un rein gauche dysplasique kystique (fleche bleue), un céne terminal en position
basse (fleche jaune) et un canal anal non vu. L'IRM fcetale (d) retrouve la masse liquidienne
pelvienne suspecte d’urétérocéle, mais n’est pas contributive pour I'étude de la moelle.
L’examen clinique néonatal a confirmé la malformation ano-rectale haute. Le bilan complet post-
natal a découvert un cloaque avec large fistule recto-vaginale, une agénésie sacrée patrtielle (f),
entrant dans le cadre d’un syndrome de Currarino. Par ailleurs, I'enfant présentait une
communication interventriculaire (CIV) et une moelle attachée basse sur lipome du filum

terminal.
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V. DISCUSSION

Le but de tout DAN est de permettre le dépistage de malformations foetales pour pouvoir établir
de maniére la plus précise possible le diagnostic et le pronostic des malformations. Les
performances du dépistage sont variables et dépendent du type de malformation et de I'expertise
de I'examinateur. Les malformations du rachis et de la moelle peuvent se présenter sous une
forme complexe ce qui rend leur dépistage malaisé.

Comme pour toutes les malformations, un DAN de I'anomalie demande a la fois une bonne
connaissance des pathologies, des associations malformatives et de leurs caractéristiques en

imagerie.

Autant le taux de dépistage des DSO est excellent (2-5) autant le taux de détection des DSF est
mal étudié et parait suboptimal dans la littérature.

L’objectif de notre étude a été d’étudier les cas de DSF suivis au CHRU de Lille afin d’évaluer la
contribution des différents types d’imagerie pour leur dépistage et les moyens de 'améliorer. A

notre connaissance, aucune cohorte centrée sur les cas de DSF n’a a ce jour été réalisée.

On peut déja souligner que, dans notre série, excepté le groupe (important) des
lipomyéloméningocéles et celui des anomalies du céne terminal, le taux de dépistage des DSF a
été relativement bon (45% de DAN). Ce taux relativement élevé de DAN s’explique peut-étre par
I'inclusion de cas vus au CPDPN et dans le service de neurochirurgie et dont I'imagerie a été

réalisée au CHRU de Lille, centre sensibilisé au dépistage anténatal.

I\VV.1. Apports et limites de I'échographie obstétricale

L’échographie obstétricale a une place essentielle dans le DAN des DSF : c’est elle qui permet
de dépister les signes principaux retrouvés dans notre série, comme déja rapportés par Garel &
al (6) : masse postérieure des parties molles (9 cas), 'anomalie de position du cdne terminal (8
cas), les anomalies du cordon médullaire (4 cas) et les anomalies vertébrales (7 cas). D’autres
signes non retrouvés dans notre série sont également décrits tels que le défect rachidien
postérieur sans masse visible (myéloméningocéle sans sac), la masse antérieure des tissus mous
(kyste neurentérique, masse présacrée) ou 'anomalie de contenu intracanalaire (kyste, masse
tissulaire, élargissement du canal rachidien). lls représentent les principaux signes

échographiques a rechercher en dépistage.
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Dans notre série, I'échographie a été excellente dans le dépistage et la caractérisation des
masses postérieures liquidiennes des parties molles (méningocéle, myélocystocéle et Limited
Dorsal Myeloschisis (LDM)) avec un taux de DAN de 100 % et un diagnostic complet en
échographie dans 5 cas sur 8 (63 %). La paroi épaisse de la masse était visible en échographie
dans 100 % des cas, étant un des arguments principaux contre le diagnostic de
myéloméningocéle. Dans le cadre d’'une masse postérieure liquidienne siége de structures
nerveuses, il a été fondamental de différencier le LDM de bon pronostic fonctionnel (54) de de la
myéloméningocéle au pronostic plus sombre. Nos cas ont prouvé qu’une caractérisation précise
du contenu de la masse en échographie permet de visualiser la tige fibroneurale caractéristique
du LDM. Friszer et al (44) décrivent d’autres caractéristiques échographiques anténatales
permettant de différencier la myéloméningocéle du LDM (figure 37): l'ouverture des arcs
postérieurs est plus étroite et le parallélisme des arcs postérieurs est moins franc dans le LDM

gue dans la myéloméningocéle. Ces signes n’étaient pas visibles dans nos cas.

Les anomalies du cordon médullaire (attraction postérieure, dédoublement) sont des éléments
importants a rechercher en échographie. Cependant, ces signes semblent étre difficiles a
rechercher en dépistage de routine, nécessitant une étude attentive et des coupes axiales parfois
difficiles a analyser. Leur bon taux de DAN (67%) dans notre étude est expliqué par I'existence

de signes échographiques d’alerte associés, amenant a 'échographie diagnostique.

Dans notre étude, I'échographie a été prise en défaut principalement dans le dépistage de masses
échogénes postérieures, d’'anomalies du cone terminal et la caractérisation des malformations

vertébrales complexes.

En effet, autant le dépistage d’'une masse postérieure liquidienne a été aisé, autant le dépistage
d’'une masse postérieure échogéne (lipomyéloméningocele) a été difficile (1 cas dépisté sur les
11 cas inclus). Ce faible taux s’explique par le fait que le contenu de la masse peut étre
d’échogénicite, d’épaisseur et de taille variable, ce d’autant plus que le terme est précoce (6) ; la
présentation foetale et le morphotype maternel peuvent étre aussi des facteurs limitants.

Le dépistage des anomalies de position du cone terminal a également été relativement faible (8
cas dépistés sur 16 cas inclus). Ceci est expliqué par 'absence de recommandation d’étude

systématique de la moelle et du cone terminal pour les échographies de dépistage (24). De plus,
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I'étude de la morphologie du céne terminal aurait permis le DAN de syndrome de régression
caudale (1 cas dépisté sur 4 cas inclus), comme le démontrent également certains cas de la
littérature (60,77—79), démontrant un arrét abrupt du céne terminal médullaire (figure 38).

Figure 37 : lllustration de DAN échographique (79) d’un aspect tronqué du cdne terminal

évocateur de syndrome de régression caudale

Enfin, les anomalies vertébrales et de courbure rachidienne n'ont été dépistées que dans 7 cas
sur 14 ; de plus, parmi les cas dépistés, le diagnostic n'a été que partiel dans 3/7 cas. Dans ce
cadre, I'échographie est manifestement insuffisante et des examens complémentaires sont
nécessaires (voir infra).

Les autres diagnostics seulement partiellement corrects a I'échographie ont été I'absence de
détection d'une attraction postérieure de moelle (LDM) et de deux cas de moelle attachée basse

(dans le cadre d’'une dysgénésie spinale segmentaire).

Enfin, les diagnostics échographiques inexacts (18% des cas) incluaient :

- Un cas de lipomyéloméningocele latérale dont le diagnostic anténatal nous semble difficile
car trés rare. De plus, 'anomalie de courbure rachidienne majeure ne permettait pas
I'analyse du cordon médullaire en raison des atténuations osseuses.

- 2 cas de myélocystocele dont le diagnostic différentiel avec une myéloméningocele
épidermisée (DSO) est parfois ardu. En effet, plusieurs signes sont en commun aux deux
pathologies (signes encéphaliques absents, moelle se dirigeant vers la masse) (6).
L’examen échographique doit donc s’attacher a évaluer I'épaisseur de paroi de la masse

postérieure (épaisse dans la myélocystocele, fine dans la myéloméningoceéle) et
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rechercher une cavité syringomyéligue sus-jacente évoquant le diagnostic de
myélocystocele.
Cependant, méme partiel ou inexact, le dépistage échographique d’'une anomalie rachidienne est
essentiel car elle influencera tres certainement la réflexion prénatale et la prise en charge

postnatale.

Concernant les types de DSF sans DAN :

- Le cas de kyste neurentérique aurait été de DAN difficile en raison de I'absence d’étude
systématique du rachis cervico-thoracique et a fortiori du contenu intracanalaire a cet
étage. Un seul cas a été retrouvé dans la littérature (80) ;

- En accord avec les données de la littérature (6), le sinus dermique ne semble pas pouvoir

étre diagnostiqué en anténatal.

I\VV.2. Apports et limites de I'|RM feetale

La difficulté de caractérisation d’'une masse postérieure des parties molles en échographie pose
parfois l'indication d’'une IRM foetale (réalisée dans 12 cas dans notre étude), dont les résultats
ont été excellents concernant la visualisation et la caractérisation du contenu d’'une masse
postérieure des parties molles (100 % de concordance écho-IRM). Il faut noter la controverse
concernant le signal de la graisse contenue dans ces malformations. Nous avons décrit un cas
de lipomyéloméningoceéle dont I'IRM feetale ne mettait pas en évidence d’hypersignal T1 graisseux
au sein de la masse. Certains cas dans la littérature (8,48) (figure 40) décrivent pourtant
I'existence de cet hypersignal. Cet aspect semble trés variable selon les cas, sans lien évident
avec le terme. L’hypersignal T2 de la masse est par contre classiquement visualisé (6), ne devant

pas la confondre avec une masse liquidienne.
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Figure 38 : Deux exemples (8,48) de DAN IRM d’une lipomyéloméningocele avec hypersignal
T1 (fleches) a 21 SA (a) et 27 SA (b) visible au sein de la lésion.

L’'IRM foetale a cependant été décevante concernant I'analyse de la paroi de la masse (62 % de
détection d’une paroi épaisse) et I'étude médullaire (40% seulement de détection d’'une moelle en
position basse) principalement en raison d’'une résolution spatiale moindre. Les avis de la
littérature concernant la performance de I'lRM pour I'étude du rachis feetal sont divergents,
plusieurs articles (14,81) évoguent une mauvaise performance, tandis que Nagaraj et al (13)
évoquent la possibilité de différencier en IRM les dysraphismes ouverts et fermés notamment par
'analyse de la continuité du sac avec les tissus sous-cutanés et I'épaisseur du sac.

D’autres articles (81,82) évoquent la supériorité de I'IRM foetale pour I'étude de la moelle en cas
d’'obésité maternelle, de mauvaise présentation foetale, d’oligoamnios ou au 3°™ trimestre de
grossesse lorsque I'atténuation du rachis feetal est plus grande.

Dans notre pratique quotidienne, I'IRM reste cependant un examen de seconde intention
notamment dans le bilan d’'une masse postérieure des parties molles, une échographie de bonne

qualité par un échographiste expérimenté restant 'examen de référence.

IV.3. Apports du scanner feetal

Les malformations vertébrales étaient associées aux DSF dans 14 de nos cas (37%), constituant
la principale malformation associée aux DSF dans notre étude. L’échographie a dépisté des
anomalies morphologiques vertébrales ou de courbure rachidienne en échographie 2D et 3D dans
7 cas, pour lesquels un scanner foetal a systématiquement été réalisé. Le CTDI volumique moyen
de notre étude de 4,3 mGy, concordant avec la moyenne retrouvée dans la littérature (3 mGy (2)).
Il a aidé a la caractérisation des anomalies dans 3 cas grace a une meilleure résolution spatiale
et aux reconstructions 3D, en accord avec plusieurs articles (31-33), et permettant une meilleure
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caractérisation de la morphologie corps vertébraux notamment des arcs postérieurs, souvent
difficiles a analyser en échographie (34).

Dans les 4 autres cas (2 cas de diastématomyélie et 2 cas d’agénésie sacrée), il a confirmé le
diagnostic sans retrouver d’autre anomalie que I'échographie 3D, avec une meilleure résolution
spatiale.

En pratique, il nous semble indispensable de le réaliser en cas de détection de malformations
vertébrales associée au dysraphisme, afin de mieux les caractériser et de rechercher d’autres

anomalies osseuses fréquemment associées.

IV.4. Associations malformatives

Les anomalies associées d’autres systémes peuvent étre des signaux d’alerte devant faire
rechercher un DSF.

Hormis les anomalies vertébrales, les DSF étaient associés a des anomalies orthopédiques dans
5 cas (13%), urogénitales dans 5 cas (13%), cardiaques dans 4 cas (11%) et anorectales dans 4
cas (11 %), dont 1 cas entrait dans le cadre d’'une triade de Currarino et 2 cas étaient porteurs
d’une association VACTERL.

A notre connaissance, les associations malformatives spécifiques aux DSF n’ont pas été étudiés
dans la littérature. Les associations avec la triade de Currarino et le syndrome VACTERL sont
guant a elles bien décrites (50,83), devant donc pousser a I'étude minutieuse du rachis lors d’'une

atteinte d’un de ces systémes.

[V.5. Limites de I'étude

Les principales limites de I'étude sont dues a sa nature rétrospective. Le taux élevé de DAN est
certes di a la bonne sensibilisation des échographistes au dépistage des dysraphismes, mais
aussi a I'absence d'’inclusion probable de cas sans DAN.

Du fait de la rareté des DSF, le nombre de cas est faible, ne permettant pas d’obtenir des résultats
statistiquement significatifs. Il s’agit cependant a notre connaissance de la seule cohorte de cas
de DSF rapportée jusqu’ici. Une étude prospective multicentrique de plus grande ampleur serait

nécessaire pour confirmer les résultats obtenus.
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V. CONCLUSION : COMMENT AMELIORER LE DAN
DES DSF ?

Le dépistage anténatal de certains DSF reste complexe. Il demande a la fois une bonne
connaissance des pathologies, des associations malformatives et de leurs caractéristiques en
imagerie. Il semble surtout difficile pour les cas de lipomyéloméningocéle, les anomalies du cone
terminal (moelle attachée basse et syndrome de régression caudale) et les anomalies vertébrales.
L’échographie demeure I'examen de premiére intention et devrait systématiquement comporter
trois temps d’examen : une étude rachidienne (vertébres, canal rachidien), une étude médullaire
et du cone terminal (position, morphologie) et une étude des tissus mous postérieurs a la
recherche d’'une masse liquidienne ou échogéne ; une étude prospective devrait étre initiée afin
de définir des criteres d’épaississement ou d’échogénicité anormale des tissus mous. En cas de
suspicion de malformation vertébrale, I'échographie devra étre complétée impérativement par un
scanner foetal.

Notre étude suggeére que I'IRM feetale pourrait étre utile en cas de caractérisation échographique
difficile d'une masse postérieure des parties molles. Elle semble moins performante pour I'étude

médullaire.
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Contexte

Une majorité des dysraphismes spinaux fermés (DSF) ne sont pas diagnostiqués en anténatal, avant tout
parce que la moelle et le canal rachidien ne sont pas systématiquement étudiés lors des échographies de
dépistage.

L’objectif principal de I'étude était d’étudier les apports des différentes modalités d’'imagerie anténatale a
partir d’'une cohorte de patients suivis a I'’hépital Jeanne de Flandre dans le cadre du diagnostic anténatal
(DAN) des DSF afin de tirer des enseignements pour en améliorer le dépistage.

Matériel et Méthodes

Les patients présentant un DSF suivis dans le service de neurochirurgie du CHRU de Lille de décembre
2011 a décembre 2016 qu'ils aient été de découverte anténatale ou post-natale, ont été inclus. Le
diagnostic a été confirmé par I'IRM médullaire post-natale ou la chirurgie. Nous avons établi la liste des
malformations rencontrées, les signes d’alerte échographiques, le pourcentage de DAN, l'apport de
chacune des techniques utilisées ainsi que le diagnostic final.

Résultats

Notre étude a inclus 38 patients présentant un DSF, dont 17 DAN (45 %).

Pour les cas de DAN, les signes d’appel échographiques ont été la masse postérieure des parties molles,
la position basse du cone terminal, les anomalies de morphologie vertébrale et les anomalies du cordon
médullaire. Le taux de DAN des masses postérieures liquidiennes était de 100 % tandis que celui des
masses postérieures graisseuses était de 9% ; celui de moelle attachée basse et d’'anomalies vertébrales
étaient de 50 %.

L'IRM feetale a été réalisée dans 12 cas. Nos cas suggerent sa bonne performance pour caractériser le
contenu d’une masse postérieure des parties molles (100 % de concordance échographie/IRM). Elle a
été moins performante que I'’échographie pour I'étude de sa paroi (62 % de détection d’'une paroi épaisse),
du niveau de terminaison du céne terminal (40% de détection d’'une moelle en position basse) et de la
morphologie du cordon médullaire.

Le scanner foetal a été réalisé dans 7 cas, aidant a la caractérisation des anomalies vertébrales.
Conclusion

Le dépistage anténatal de certains DSF reste complexe. || semble surtout difficile pour les cas de masse
postérieure graisseuse, les anomalies du cone terminal et les anomalies vertébrales.

L’échographie demeure I'examen de premiére intention et devrait systématiquement comporter trois
temps d’examen : une étude rachidienne, une étude médullaire et une étude des tissus mous postérieurs.
En cas de suspicion de malformation vertébrale, 'échographie devra étre complétée impérativement par
un scanner foetal.

Notre étude suggére que I'IRM foetale pourrait étre utile en cas de caractérisation échographique difficile
d’une masse postérieure des parties molles. Elle semble moins performante pour I'étude médullaire.
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