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Hygroma kystique découvert a I’échographie du 1¢ trimestre: A propos de 03 cas
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ABSTRACT: The systematization of ultrasound in the 1st trimester with a search for the nuchal translucency has made it possible
to detect numerous pathologies, in particular cystic hygroma, the prevalence of which can reach 2%, and which is defined as
having a retro and laterocervical poly cystic mass, These cystic formations are composed of multiple compartments of varying
size and containing a liquid; and they are microscopically defined as new cavities formed in the connective tissue and lacking a
classic cystic wall, that is to say, they are pseudo-cysts without an internal coating, hence the interest in differentiating them
from cervical cystic lymphangioma which has a lymphatic endothelial type coating of variable volume, related to sequestration
of lymphatic fluid in the nuchal connective tissue. And which is generally unilateral left anterolateral, and can also involve the
shoulder.

And also differentiating them from the occipital meningocele by the demonstration of a defect of the bone closure at the level
of the cervical spine.

Cystic hygroma is often associated with karyotype abnormalities of up to 80% made of monosomy X or trisomy 21 or others,
as well as other morphological abnormalities; cardiac, diaphragmatic, skeletal or a set of syndrome. A good knowledge of the
factors of poor prognosis makes it possible to inform prenatal counseling and set up correct management.

KEYWORDS: Cystic hygroma, 1st trimester Ultra sound, nuchal translucency, karyotype abnormalities, morphological
abnormalities.

RESUME: La systématisation de I'échographie au ler trimestre avec recherche de la clarté nucale a permis de déceler de
nombreuses pathologies notamment I’hygroma kystique, dont la prévalence peut atteindre 2%, et qui est définit comme étant
une masse poly kystique rétro et latérocervicale, Ces formations kystiques sont composées de multiples logettes de taille variée
et contenant un liquide; et il s'agit microscopiquement de cavités néoformées dans le tissu conjonctif et dépourvues de paroi
kystique classique, c'est-a-dire, ce sont des pseudo-kystes sans revétement interne, d'ou l'intérét de les différencier du
lymphangiome kystique cervical qui posséde un revétement de type endothélial lymphatique de volume variable, en rapport
avec une séquestration de liquide lymphatique dans le tissu conjonctif nucal, et qui est en général unilatéral antérolatéral
gauche, intéressant aussi I'épaule.

Mais aussi du méningocele occipital par la mise en évidence d'un défaut de la fermeture osseuse au niveau du rachis cervical.
L’hygroma kystique est souvent associé a des anomalies du caryotype allant jusqu’a 80% fait de monosomie X ou trisomie 21
ou autres, ainsi qu’a d’autres anomalies morphologique, cardiaque diaphragmatique, squelettique ou un ensemble de
syndrome. La bonne connaissance des facteurs de mauvais pronostic permet d’éclairer le conseil prenatal et mettre en place
une prise en charge correcte.

MOTs-CLEFS: hygroma kystique, échographie du premier trimester, claret nucale, anomalies du caryotype, anomalies
morphologique.
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1 INTRODUCTION

L’étude échographique de la nuque fecetale a la fin du premier trimestre (entre 11 et 13 + 6 semaines d’aménorrhées [SA])
permet d’établir une relation directe entre les anomalies de nuque (hygroma kystique [HK] ou hyper clarté nucale [HCN]) et
I'existence d’anomalies chromosomiques foetales [1,2].

Depuis la systématisation de cette analyse échographique, le diagnostic anténatal d’HK est devenu plus fréquent avec une
prévalence dans la population générale, lors du premier trimestre de la grossesse de 0,35 % (une grossesse sur 285) a 0,75 %
(une grossesse sur 133) [3—5].

L'HK est associé a un trés mauvais pronostic et présenterait un risque cing fois plus important d’aneuploidie, 12 fois plus
de malformation cardiaque et six fois plus de décés périnatal que ’'HCN [3—6].

Le but de notre travail est de décrire 3 cas d’HK ainsi que la corrélation avec I'existence d’anomalies du caryotype.
2 PATIENTES ET OBSERVATIONS
1ER CAS

Il s’agit d’une patiente agée de 34 ans, sans antécédents particuliers, G1P0, enceinte a 12 SA (selon la date de derniéres
régles). Elle consulte dans le cadre d’un suivi de grossesse, I’échographie obstétricale objective des images en faveur d’un HK.

Fig. 1.  Coupe sagittale et axiale du feetus objectivant les logettes siégeant a la face postérieure de la nuque
La patiente a expulsé spontanément a 19 SA, le caryotype a objectivé la présence d’une trisomie 21 chez le foetus.
2EME CAS
Il s’agit d’une patiente dgée de 28 ans, sans antécédents particuliers, G3P2 (2 enfants vivants avec un bon développement

psychomoteur), enceinte a 16 SA selon une échographie précoce. La patiente est référée dans notre formation pour suivi de
grossesse devant des images objectivant une anomalie de la nuque.

Fig. 2.  Coupes échographiques objectivant la présence de logettes caractéristiques de I’HK avec présence d’ascite feetale
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La patiente a expulsé spontanément a 20 SA.

Fig. 3. Image du faetus expulse a 20 SA
Le caryotype a objectivé la présence d’'un Syndrome de Turner.
3EME CAS

Il s’agit d’'une patiente agée de 32 ans, sans antécédents particuliers, G2P1, grossesse actuelle estimée a 13 SA selon la
longueur cranio caudale, I’échographie a objectivé des anomalies en rapport avec un HK.

Fig. 4.  Grossesse estimée a 13 SA

La patiente a ensuite expulsé le foetus a domicile a 16 SA. Le caryotype est revenu normal sans anomalie.
3 DISCUSSION
3.1  DESCRIPTION ANATOMIQUE

L'HK est une masse polykystique rétro et latérocervicale, de volume variable allant d'un simple épaississement de la zone
postérieure du cou, a une ou deux volumineuses masses polykystiques rétrocervicales pouvant s'étendre en direction du scalp
et aussi, en direction du dos et les parties latérales du tronc feetal. Les logettes composant I'HK cervical sont multiples (au
moins double), séparées par une ou des cloisons minces, et en particulier une cloison postérieure médiane et bifide a son
extrémité distale; cette cloison n'est qu'un ligament nucal cervical [7]. Ces formations kystiques sont composées de multiples
logettes de taille variée et contenant un liquide; il s'agit microscopiquement de cavités néoformées dans le tissu conjonctif et
dépourvues de paroi kystique classique, c'est-a-dire, ce sont des pseudo-kystes sans revétement interne, d'ou l'intérét de les
différencier du lymphangiome kystique cervical qui posséde un revétement de type endothélial lymphatique; en plus, le
lymphangiome cervical est en général unilatéral antérolatéral gauche, intéressant aussi I'épaule. L'hygroma cervical doit étre
distingué aussi d’'un méningocele occipital par la mise en évidence d'un défaut de la fermeture osseuse au niveau du rachis
cervical et du contour cranien notamment occipital [7].
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3.2 PATHOGENESE

La formation de I'HK cervical est en rapport avec une séquestration de liquide lymphatique dans le tissu conjonctif nucal
pouvant étre expliquée par:

e Un défaut de connexion du systeme lymphatique cervical primordial avec le systéeme veineux supérieur (absence
de connexion des sacs jugulaires lymphatiques avec les veines jugulaires internes et sub-clavieres);

e Une dysplasie lymphatique due a un défaut du développement du systeme lymphatique périphérique (hypoplasie
des vaisseaux lymphatiques dermiques) [8].

3.3 INCIDENCE

L'hygroma cervical est constaté chez 0.3 a 2 % des feetus, mais cette incidence varie en fonction de la population étudiée
et I'age gestationnel. Les anomalies chromosomiques sont présentes dans 50 a 80 % des cas, avec une incidence élevée de la
monosomie X (syndrome de Turner) qui représente les 65 % de ces aneuploidies. L'incidence d'anomalie chromosomique
associée a la présence d'hygroma cervical au premier trimestre de la grossesse est de I'ordre de 50 %.; Cet hygroma cervical
régresse spontanément dans 10 % des cas en la présence d'une aneuploidie et dans 17 % des cas chez les feetus euploidies [8].
L’hygroma kystique détecté au ler trimestre est de mauvais pronostic par rapport a celui détecté tardivement dans la vie
foetale [13].

34 PATHOLOGIES ASSOCIEES A L'HK

Les anomalies pouvant étre associées a la présence de I'hygroma cervical sont:
— Les aneuploidies trouvées dans 50 a 80 % des cas: Syndrome de Turner (2e observation) ou monosomie X.

Le syndrome touche 1 a 2 % de toutes les grossesses et 1/2000 a 1/3000 naissances vivantes. Pour certains auteurs son
incidence est de I'ordre de 1/5000 naissances; aussi 2,5 a 5,5/10 000 nouveau-nés vivants du sexe féminin [4- 10].

La monosomie X est mise en évidence chez 65 % des foetus atteints par un hygroma cervical.

Certaines aberrations des chromosomes autosomes peuvent se manifester par la constitution d'un hygroma cervical feetal:
la trisomie 21 (1lere observation) est la deuxiéme aneuploidie aprés la monosomie X par ordre de fréquence en présence d'un
hygroma cervical; la trisomie 13; la trisomie 18; la trisomie 22; la trisomie 8; le caryotype (47, XXY); puis certaines anomalies
structurales chromosomiques comme la trisomie partielle 3q ter; 59- (syndrome de cri du chat) [9].

La présence d'un hygroma cervical au premier trimestre de la grossesse est plus évocatrice de la trisomie 21 que la
monosomie X; a l'inverse, la présence d'un hygroma cervical au deuxieme trimestre de la grossesse est plus évocatrice de la
monosomie X que la trisomie 21, comme c’est le cas chez nos patientes.

En général, I'hygroma cervical qui apparait au premier trimestre est plus fréquemment associé a des aneuploidies
autosomiques (trisomie 21, 18, et 13); tandis que I'hygroma cervical qui se constitue au deuxiéme trimestre et plus souvent
associé a la monosomie XO (syndrome de Turner) [10].

L'hygroma cervical est constaté aussi chez des foetus euploides (a caryotype normal) dans 15 % des cas, mais ces foetus sont
souvent atteints en méme temps, d'une des pathologies suivantes:

Malformations cardiaques: 90 % des cas d'hygroma cervical s'accompagnent d'une malformation cardiaque, bien sdr la
majorité de ces cas sont associés a une aneuploidie, mais dans certaines situations, le foetus est euploide. Ces anomalies sont
principalement des coarctations de I'aorte et des anomalies conotroncales [11].

Hernie diaphragmatigue.

Anomalie squelettique; achondrogénésies.

Syndrome de Noonan: Il s'agit de I'ancien "syndrome de Turner male"; "Phénotype turnérien avec caryotype normal", Ce
syndrome est caractérisé par un phénotype turnérien et caryotype normal de format (46, XX) normal, ou (46, XY) normal, donc
il peut étre observé chez les filles et chez les gargcons avec un sexe radio M: F = 1: 1. Il s'agit d'un syndrome a transmission
autosomique dominant a pénétrance variable; le géne responsable de la survenue du syndrome de Noonan a été localisé sur
le chromosome 12 (région 12qg24.2-q24.31). La fonction gonadique est variable, de I'agénésie gonadique jusqu'au
développement ovarien et la fertilité normaux [9]. Au cours de la grossesse, parmi les anomalies cardiaques fréquemment
rencontrées chez les foetus atteints par le syndrome de Noonan, on note surtout la fréquence élevée de la présence de la
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sténose de l'artére pulmonaire ainsi que d'autres anomalies, mais a une fréquence plus faible et variable, associée souvent a
I'hygroma cervical bilatéral dans une forme mineure. Dans ce syndrome la plus part des foetus sont viables.

Syndrome des ptérygium multiples Iétaux: Pterygia, fixations des articulations; anomalie de postures; malposition des doigts
et syndactylies, micrognathisme, fente palatine, puis dans les formes léthales de syndrome, on constate la présence d'un
hygroma kystique cervical et anasarque généralisé, une hernie diaphragmatique et une hypoplasie pulmonaire due a
I'immobilité du thorax [10].

Les autres syndromes comme dans lesquels on peut observer la présence d'un hygroma cervical: Syndrome de Fryns;
Syndrome d'Apert; Syndrome de Cornelia de Lange (= Syndrome de Brachmann-de Lange); Syndrome de Fraser; Syndrome de
Pena-Shokeir (pseudo trisomie 18); Syndrome de Smith-Lemli- Opitz; EEC syndrome (Ectodactyly-ectodermal dysplasia-
clefting); Syndrome de Joubert; Syndrome de Kniest.; Syndrome de Perlman; le syndrome cérébrocostomandibulaire;
Syndrome de Pallister-Killian;

Certains types de séquences d'akinésie foetale (Syndrome de l'immobilisation foetale.); Syndrome de Roberts (aglossie-
adactylie); Syndrome de l'alcoolisme feetal [11].

Dans ces pathologies non chromosomiques, I'hygroma régresse spontanément vers 17 - 18 SA dans 17 % des cas [4- 9].
4 CONCLUSION

Devant une découverte d’HK a I'échographie du premier trimestre, les facteurs de mauvais pronostic permettant d’éclairer
le conseil prénatal sont:

. Une anomalie du caryotype;

. Une cn supérieure de 6 a 6,5 mm [12];

. La présence d’une anasarque;

. La présence d’une ou plusieurs anomalies échographiques associées;

. Un caryotype normal avec persistance ou majoration de I'hk et/ou de I'anasarque lors de la surveillance
échographique.

L'algorithme de prise en charge proposé par Malone et al. [3] en cas de découverte d’un HK a I'échographie du premier
trimestre est meilleur a suivre:

e Premiere étape: réaliser un caryotype feetal. Leur annoncer le risque de 50 % d’aneuploidie;

e Deuxieme étape: annonce des résultats de la PVC ou de I'amniocentése. En cas de caryotype normal, leur annoncer
le risque persistant de 40 % d’évolution défavorable en raison de découverte d’anomalies échographiques
majeures, de majoration de I'anasarque ou de MFIU. Orientation des parents vers une consultation génétique.
Surveillance échographique réguliere et réalisation d’'une échographie cardiaque vers 16—20 SA;

e Troisieme étape: en I'absence d’anomalie de caryotype et d’anomalie échographique, étre rassurant et leur
annoncer la forte probabilité de naissance d’un enfant vivant sans malformation présentant un développement
normal. Discuter la nécessité d’une surveillance pédiatrique rapprochée jusqu’a un age scolaire.
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