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SUMMARY:

Apert syndrome is a type of acrocephalosyndactylia
that belongs to the group of craniofacial synostoses.
It is characterised by craniofacial dysmorphia and
syndactyly of hands and feet. It is an uncommon af-
fection that is often transmitted through an autoso-
mal dominant mode, but sporadic cases are fre-
quent. We report the case of a 2 months old baby
brought by his parents to the paediatric emergen-
cies for respiratory distress occurring within the frame-
work of a polymalformative syndrome. The exami-
nation showed brachycephaly, bilateral exorbitism,
syndactyly of the hands and feet and an anal fistu-
la. Echocardiographic examination showed a car-
diovascular malformation (interventricular commu-
nication), the whole suggestive of Apert syndrome.
The child was admitted in intensive care during five
days. He died following a respiratory infection.
Through this observation the authors illustrate the
clinical and evolutionary aspects as well as the ther-
apeutic difficulties of this affection.

RÉSUMÉ:

Le syndrome d’Apert est une acrocéphalosyndacty-
lie qui fait partie du groupe des craniofaciosténo-
ses. Il est caractérisé par une dysmorphie craniofa-
ciale et une syndactylie des mains et des pieds. C’est
une affection rare transmise selon un mode autoso-
mal dominant, mais des cas sporadiques sont fré-
quents.

Nous rapportons le cas d’un nourrisson de 2 mois
amené par ses parents au service des urgences pé-
diatriques pour détresse respiratoire survenant dans
le cadre d’un syndrome polymalformatif. L’examen
montre une brachycéphalie, un exorbitisme bilaté-
ral, une syndactylie des mains et des pieds et une
fistule anale. Le bilan paraclinique met en évidence
une malformation cardiovasculaire type communi-
cation interventriculaire, le tout évoquant un syn-
drome d’Apert. L’enfant est hospitalisé en réanima-
tion pédiatrique pendant 5 jours. Il décède suite à
une infection broncho-pulmonaire sévère. A travers
cette observation, les auteurs illustrent les aspects
cliniques et évolutifs ainsi que les difficultés théra-
peutiques de cette affection.
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INTRODUCTION

Le syndrome d’Apert a été décrit la première
fois en 1906 par un médecin français (1). Il
est défini comme une malformation majeure
faisant partie du groupe des acrobrachycépha-
lies et associe une cranio-faciosténose et des
syndactylies osseuses et membranaires des qua-
tre extrémités (1,9). C’est une affection rare (1/
100000 naissances) touchant préférentielle-
ment des sujets de race caucasienne, asiati-
que ou afro-américaine(12). Les atteintes sont
sporadiques, mais des cas de transmission se-
lon un mode autosomal dominant ont été rap-
portés dans la littérature (11).
A travers une observation clinique, nous décri-
rons les différents aspects cliniques et discu-
terons la physiopathogénie ainsi que le pronos-
tic de cette affection.

OBSERVATION

M.A, nourrisson de 2 mois, est admis au ser-
vice des urgences pédiatriques pour détresse
respiratoire aiguë dans le cadre d’un syndro-
me polymalformatif congénital. L’interrogatoi-
re des parents révèle que l’enfant est issu d’un
mariage consanguin de 1er degré, benjamin
d’une fratrie normale de deux garçons et de
deux filles. Le père est âgé de 38 ans, la mère
de 25 ans. Il n’existe pas de cas similaires dans
la famille. L’accouchement s’est déroulé à do-

micile avec un retard du cri à la naissance et
une absence d’émission de selles dans les dé-
lais normaux.

a-Examen clinique:

Le nourrisson présente une dysmorphie cranio-
faciale (Fig 1) comportant une craniosténose
type brachycéphalie, une atrésie des choanes
bilatérale à composante mixte fibreuse et os-
seuse et un rétrognathisme. L’examen ophtal-
mologique met en évidence un exorbitisme im-
portant bilatéral avec chémosis et une kératite
d’exposition bilatérale. Le fond d’œil est non li-
sible en rapport avec un défaut de transparen-
ce des milieux (kératite: Fig 1). Le reste de
l’examen somatique met en évidence une syn-
dactylie des mains et des pieds, un souffle à
l’auscultation cardiovasculaire, une fistule ana-
le et un micropénis (Fig 2).

b-Examens paracliniques:

Le bilan radiologique comportant une TDM or-
bitaire et cérébrale, un abdomen sans prépa-
ration et une échographie cardiaque montre la
présence d’une hydrocéphalie tri-ventriculaire
(Fig 3),une aérocolie, ainsi qu’une communi-
cation inter-auriculaire (Fig 4). Le caryotype n’a
pu être réalisé. La prise en charge initiale a
consisté en l’hospitalisation du nourrisson dans
une unité de soins intensifs, avec un passage

Fig 1. Exorbitisme bilatéral et kératite d’exposition. Fig 2. Fistule anale et micropénis.
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Fig 3. Hydrocéphalie triventriculaire.

Fig 4. Communication interauriculaire.
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des sondes afin de libérer les voies aériennes
supérieures, une protection oculaire par l’ap-
plication sur l’œil de pansements humides et
de pommade cicatrisante. Il n’y avait pas d’in-
dication à la dérivation ventriculaire devant l’al-
tération de l’état général. Le nourrisson est dé-
cédé à J8 d’hospitalisation suite à une insuffi-
sance respiratoire aiguë compliquant une in-
fection respiratoire sévère.

DISCUSSION

a-Epidémiologie:

Le syndrome d’Apert est un syndrome polymal-
formatif très rare faisant partie des acrocépha-
losyndactylies (1). Il n’existe pas de prédomi-
nance de sexe, sa prévalence selon la littéra-
ture est de 1 pour 100.000 naissances en
France, et de 15 pour 100.000 naissances aux
USA (9); il représente 4,5% des cas de cra-
niosténose (12).

b-Physiopathogénie:

L’origine génétique du syndrome d’Apert est ac-
tuellement certaine, bien que la physiopatho-
génie n’est pas encore bien élucidée. La fré-
quence élevée de cas sporadiques suggère le
rôle de néomutations génétiques non hérédi-
taires. Néanmoins il existe une transmission
autosomale dominante décrite par certains
auteurs (12). Il est également admis le rôle im-
portant du gène codant pour le récepteur de
croissance fibroblastique (FGFR) dans la genè-
se des craniosténoses et des dysplasies sque-
lettiques. Dans le syndrome d’Apert, il existe
une activation du facteur de croissance fibro-
blastique type 2 (FGFR2) par mutation du gène
codant son récepteur. Ceci a pour conséquen-
ce une augmentation du métabolisme osseux
et un trouble de la synthèse osseuse. Deux ty-
pes de mutations ont été décrites: la S252w et
la P253r dans respectivement 83% et 37% des
patients (16,17,18).
La mutation S252w est plus fréquente chez les
patients présentant une fente labiale tandis
qu’avec la mutation P253r le degré de syndac-
tylie est plus sévère (14).
Le rôle de l’âge parental avancé a été égale-
ment décrit par un mécanisme de mosaïque
germinal (8,11).

c-Aspects cliniques:

Le tableau clinique du syndrome d’Apert est
très polyvalent, il comporte:
• Des malformations craniofaciales (1): dues

à une fermeture précoce et prématurée des
sutures du crâne Il existe en effet une dimi-
nution du diamètre antéropostérieur du crâ-
ne (brachycéphalie) et une hypoplasie de l’éta-
ge moyen de la face avec un rétrécissement
des loges orbitaires de degré variable respon-
sable d’un proptosis et parfois un exorbitis-
me. Les orbites sont orientées en dehors et
latéralement donnant l’aspect d’hypertélo-
risme, le nez est mince et pointu et il existe
également un rétrognathisme.

• Mains et pieds (5): une syndactylie avec fu-
sion des os et de la peau des phalanges dis-
tales touchant les deux mains et pieds de fa-
çon égale (aspect en moufle des extrémités),
permettant de le différencier des autres syn-
dromes ( syndrome de Crouzon).

• Anomalies cardiaques et viscérales (4): el-
les sont présentes dans 9,6% des cas. Elles
comportent une communication interventri-
culaire, une sténose aortique, une atrésie des
choanes et de l’œsophage, une fistule tra-
chéo-oesophagienne et une fistule anale. El-
les peuvent associer des anomalies génito-
urinaires ( hypospadias, micropénis, malpo-
sition utérine...)

• Anomalies du système nerveux central (3):
elles comportent une agénésie du corps cal-
leux, une hypoplasie de la substance blan-
che et des structures limbiques et une défor-
mation de la selle turcique.

• Autres anomalies associées (6,10):
- une atteinte cutanée est notée avec une hy-

popigmentation de la peau et des cheveux
ainsi que des lésions acnéiformes diffu-
ses.

- des anomalies neurologiques peuvent être
associées telles que la débilité mentale,
suite à une encéphalopathie et une hypoa-
cousie.
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PRONOSTIC

Les anomalies craniofaciales entraînent des ré-
percussions sur le développement de l’encépha-
le, responsable d’un retard mental dont la sé-
vérité est fonction de l’atteinte des structures
nerveuses (13).
Le risque d’hypertension intracrânienne est éle-
vé, approchant 50% des cas. Une intervention
précoce sur la craniosténose (avant l’âge de 6
mois) peut améliorer le pronostic mental et une
proportion non négligeable d’enfants opérés tôt
ont des performances intellectuelles norma-
les.
La correction du recul maxillaire et de l’hyper-
télorisme n’est pas à envisager (sauf les cas
particulièrement sévères) avant l’âge de 4 ans
minimum (12). Les indications sont à discuter
cas par cas. A noter que les patients porteurs
de la mutation P253r ont un résultat chirurgi-
cal meilleur (14).

TRAITEMENT

Une approche multidisciplinaire est nécessai-
re pour la prise en charge du syndrome d’Apert.
La priorité du traitement est de lutter contre la
compression du cerveau chez le nouveau-né,
et de gérer les problèmes cardiorespiratoires.
Les anomalies de la face nécessitent le plus
souvent plusieurs interventions chirurgicales à
différents âges de la vie. Le but est de redon-
ner un profil normal à la partie médiane du vi-
sage, de rétablir l’occlusion dentaire et d’aug-
menter la profondeur de l’orbite afin de dimi-
nuer l’installation de troubles orbito-oculaires
pouvant menacer la vision (12).

CONCLUSION

Le syndrome d’Apert est une affection rare. Sa
gravité réside dans la coexistence de plusieurs
malformations avec un important lot de préju-
dices esthétiques. L’ association à des anoma-
lies viscérales aggrave le pronostic vital et fonc-
tionnel.

L’échographie fœtale bi- et tridimensionnel-
le permet actuellement le diagnostic des mal-
formations des membres et de la face caracté-
risant le syndrome d’Apert et également de dé-
pister les atteintes viscérales et cardiaques sé-

vères faisant discuter une interruption théra-
peutique de la grossesse (2,9,15).
Nous insistons à travers cette observation sur
une prise en charge multidisciplinaire avec la
collaboration entre pédiatres, neurochirurgiens
et ophtalmologistes.
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