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Handicap: infirmité physique ou mentale, acquise ou de naissanceHandicap: infirmité physique ou mentale, acquise ou de naissance

déficit moteur, sensitif et sensoriel, sphinctérien, neurovégétadéficit moteur, sensitif et sensoriel, sphinctérien, neurovégétatif tif 
et des fonctions intellectuelleset des fonctions intellectuelles

Répercussions psychologiques et sociales de l’individu et de sonRépercussions psychologiques et sociales de l’individu et de son
entourageentourage

Troubles embryologiques du système nerveux central (SNC) Troubles embryologiques du système nerveux central (SNC) 
d’origine génétique ou environnementaled’origine génétique ou environnementale

Les malformations du SNC : Les malformations du SNC : 
80 à 100 / 10000 naissances  80 à 100 / 10000 naissances  
15 % des malformations de l’enfant15 % des malformations de l’enfant
50% détectées dés la 50% détectées dés la naisssancenaisssance
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Les erreurs de la différentiation du SNC et les malformations du SNC à l’origine de l’ handicap 

Diagnostic et traitement anténatal

Conseil génétique et prévention
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Les erreurs de la différentiation du SNC et les Les erreurs de la différentiation du SNC et les 
malformations du SNC à l’origine de l’ handicap malformations du SNC à l’origine de l’ handicap 

Diagnostic et traitement anténatalDiagnostic et traitement anténatal

Conseil génétique et préventionConseil génétique et prévention



NeuritogénèseNeuritogénèse
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HistogénèseHistogénèse
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MyélinationMyélination

HistogénèseHistogénèse
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Les anomalies de fermeture du Tube Neural Les anomalies de fermeture du Tube Neural 
((neurodysraphieneurodysraphie) ) 

L’ ectoderme épaissit et s'invagine L’ ectoderme épaissit et s'invagine 
la plaque neuralela plaque neurale
la gouttière neurale la gouttière neurale 
le tube neuralle tube neural





Les anomalies de fermeture du Tube Neural Les anomalies de fermeture du Tube Neural 

L’Anencéphalie : L’Anencéphalie : 
absence de fermeture du absence de fermeture du neuroporeneuropore antant. . 

la dilatation du rhombencéphale est insuffisante, la dilatation du rhombencéphale est insuffisante, 
la fosse postérieure reste trop petite : la fosse postérieure reste trop petite : 
la malformation de la malformation de ChiariChiari type 2 type 2 

La malformation de La malformation de ChiariChiari type 3type 3 : : 



Les anomalies de fermeture du Tube Neural Les anomalies de fermeture du Tube Neural 

L’Anencéphalie : 
absence de fermeture du neuropore ant. Non viable

la dilatation du rhombencéphale est insuffisante, 
la fosse postérieure reste trop petite : 
la malformation de Chiari type 2 

La malformation de Chiari type 3 : 
défaut de fermeture au niveau du rhombencéphale : 
Encéphaloméningocèle occipito-cervicale 

Au niveau lombosacré: 
myélocèle et myéloméningocèle 
Plaque neurale fixée à la peau
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Les anomalies de fermeture du Tube Neural Les anomalies de fermeture du Tube Neural 

L’Anencéphalie : 
absence de fermeture du neuropore ant. 

la dilatation du rhombencéphale est 
insuffisante, 

la fosse postérieure reste trop petite : 
la malformation de Chiari type 2 

La malformation de Chiari type 3 : 
ture au niveau du rhombencéphale : 
haloméningocèle occipito-cervicale 
aloméningocèle occipito-cervicale 
-cervicale 

ré: 
ence de fermeture du neuropore post



Anomalies de la Anomalies de la diverticulationdiverticulation



Anomalies deAnomalies de l’Histogénèsel’Histogénèse



Anomalies de la Anomalies de la myélinationmyélination



Diagnostic anténatalDiagnostic anténatal
BiologiqueBiologique
RadilogiqueRadilogique
Répercussion sur l’incidence en OccidentRépercussion sur l’incidence en Occident

la découverte d’une anomalie neurologique fœtale la découverte d’une anomalie neurologique fœtale 
crée une période de doute et de déstabilisation crée une période de doute et de déstabilisation 
pour le couple. Le cerveau, organe symbole de pour le couple. Le cerveau, organe symbole de 
la pensée et du savoir porte une valeur la pensée et du savoir porte une valeur 
singulière. Face à la crainte d’avoir un enfant singulière. Face à la crainte d’avoir un enfant 
handicapé, une lésion même minime, procure handicapé, une lésion même minime, procure 
un important sentiment d’angoisse. un important sentiment d’angoisse. 



Prise en charge multidisciplinairePrise en charge multidisciplinaire

Conseil génétiqueConseil génétique

Rôle du NeurochirurgienRôle du Neurochirurgien



Blastocyste 2 ° semBlastocyste 2 ° sem

Formation duFormation du disquedisque
bilaminairebilaminaire

Epiblaste (ectoderme)Epiblaste (ectoderme)

Hypoblaste (endoderme)Hypoblaste (endoderme)



Gastrulation 3° semGastrulation 3° sem

Formation duFormation du sillonsillon primitifprimitif

DisqueDisque bilaminairebilaminaire devientdevient
trilaminairetrilaminaire

EctodermEctoderm
MesodermMesoderm
EndodermEndoderm



Regression of the primitive streakRegression of the primitive streak

Concomittant avec la Concomittant avec la 
regression duregression du sillonsillon primitifprimitif

Expansion du plateau prochordal Expansion du plateau prochordal 

Elongation de la notochorde Elongation de la notochorde 



DisjonctionDisjonction

Ectoderme

Notochorde



DisjonctionDisjonction



DisjonctionDisjonction



DisjonctionDisjonction



DisjonctionDisjonction normalenormale



DéfautDéfaut de de DisjonctionDisjonction

Tube neural reste ouvert



Dc anténatal et prise en chargeDc anténatal et prise en charge
Moyens

Echographie : sensibilité 90 % à 22 SA
AFP du sérum maternel : 80%
IRM ±

TDM après 32 SA
Amniocentèse:  Caryotype Foetal    

AFP
Electrophorèse des Cholinestérases



Dépistage biochimiqueDépistage biochimique

Population générale:Population générale:
AFP dans le sérum maternel 15 à la 18 SAAFP dans le sérum maternel 15 à la 18 SA

SpinaSpina bifidabifida apertaaperta
OmphalocèleOmphalocèle
SdSd nephrotiquenephrotique

Population à risquePopulation à risque
AFP élevéAFP élevé
ATCD dans la ATCD dans la frateriefraterie
Mère traitée par de l’acide Mère traitée par de l’acide valproïquevalproïque

de l’de l’AcetylAcetyl Cholinestérase du LACholinestérase du LA



EchographieEchographie

Cerveau:Cerveau:
ventriculomégalieventriculomégalie
Rachis :Rachis :

SpinaSpina bifidabifida
ElargissementElargissement du du 
diamètre rachidiendiamètre rachidien
MéningocèleMéningocèle
Moelle basse situéeMoelle basse située



EchographieEchographie des MI et autres des MI et autres 
viscèresviscères

«« Club Club feetfeet »»
Absence de mouvementsAbsence de mouvements
Large vessieLarge vessie



Indications du Traitement In Utero Indications du Traitement In Utero 

Avortement illégal Avortement illégal 
Prévention de la détérioration motrice des MIPrévention de la détérioration motrice des MI

Exposition de la Exposition de la placodeplacode au méconium, LA, au méconium, LA, 
trauma ?trauma ?

Prévention de la malformation dePrévention de la malformation de ChiariChiari II et deII et de
l’ Hydrocéphaliel’ Hydrocéphalie
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Résultats de la chirurgie Résultats de la chirurgie 
anténataleanténatale

Pas d’amélioration pour les fœtus à un stade Pas d’amélioration pour les fœtus à un stade 
avancéavancé
Pour les fœtus au stade précoce moins de Pour les fœtus au stade précoce moins de 
ChiariChiari et moins d’hydrocéphalieet moins d’hydrocéphalie
Incidence de la DVP 54%Incidence de la DVP 54% vsvs 86%86%

42.7% avant 26 SA42.7% avant 26 SA
Déficit moteur des MI ???Déficit moteur des MI ???



L’étude MOMS L’étude MOMS 
Children’s Hospital of Philadelphia
Vanderbilt University
The University of California at
SanFrancisco

Étude prospective randomisée depuis 
février 2003
Résultats en 2006
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PréventionPrévention
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