Imprimé a partir du serveur de la Société Francophone d’Imagerie Pédiatrique et prénatale 1

LES MICROCEPHALIES

C. GAREL, Th. BILLETTE, C. MIGNOT

Une microcéphalie refléte une insuffisance de développement du cerveau pendant sa période
de croissance. Elle peut étre d’origine malformative (génétique ou non) ou métabolique mais
peut aussi étre la conséquence de 1ésions acquises, le plus souvent de nature ischémique)quel
que soit I’agent causal (infectieux ou non). Une microcéphalie peut se révéler péndant la
période anténatale et elle est alors présente des la naissance. Elle peut aussiSe constituer plus
tardivement, soit qu’il s’agisse de I’expression retardée d’un trouble dégeloppemental ou
métabolique, soit que ce soit la conséquence tardive d’un événemefit survenupendant la
période périnatale. La multiplicité des étiologies qui recouvre dnéygfande part de la pathologie
neurologique pédiatrique explique la nécessité d’une collaboration efficace entre cliniciens
neurologues et obstétriciens (dans le cas d’une révélation prenatale), radiologues,
cytogénéticiens, généticiens cliniques, métaboliciensset biochimistes. Nous envisagerons ici
essentiellement la part de ’imagerie et ne traiteens celie de la clinique que dans la mesure ou
celle-ci éclaire notre interprétation des imagesall est en effet toujours inconcevable et
particulierement dans ce domaine, d’interpréter un examen sans connaitre ’histoire clinique
de I’enfant ou du feetus qu’il a été etjun cérftain’ nombre d’autres données para-cliniques.
Aprés une breéve définition de lajmicrocéphalie, dans une premiere partie, nous exposerons les
principaux éléments a analyser lors de I’examen clinique et en imagerie puis nous donnerons
les principales étiologies en fonction de 1’age de révélation de la microcéphalie et détaillerons

les arguments cliniques et d’imagerie qui orientent vers tel ou tel cadre étiologique.

Définitiondde la microcéphalie

1) Révélation prénatale : sa définition est biométrique et repose sur /’examen échographique.
En se basant sur les courbes de biométrique céphalique (en France, il s’agit la plupart du
temps des courbes du Collége Frangais d’Echographie Feetale), on mesure le périmétre
cranien (PC). Une mesure inférieure au 3°™ percentile conduit a parler de microcéphalie. La
mesure du diamétre bipariétal (BIP) ne permet pas de poser ce diagnostic. Son seul intérét est
de pouvoir apprécier de facon objective la forme de la téte en 1’analysant conjointement au
PC. Ainsi un BIP petit avec un PC normal fera parler de « dolicocéphalie » mais pas de

microcéphalie. Cette mesure échographique est une mesure osseuse qui se rapproche donc
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tout a fait de la mesure clinique du PC a la naissance. Elle est a distinguer de la mesure en
IRM pour laquelle des normes biométriques ont été établies tant sur le plan osseux que
cérébral pur. On peut ainsi mesurer en IRM le BIP cérébral ou le diamétre fronto-occipital
cérébral. Si ces chiffres sont petits, on parlera alors de « micrencéphalie ». Il peut y avoir ainsi
des discordances entre les deux examens du fait des espaces péricérébraux : si ceux-ci sont
larges, les mesures cérébrales peuvent étre petites en IRM alors que les mesures osseuses sont
conservées. Plus ces espaces sont fins, et plus les mesures cérébrales et osseuses sont bien siir
proches.

I1 faut insister sur la notion de cinétique de croissance et donc I’importance d:établisseément
de courbes de PC grace a plusieurs points de mesure. Ceci est possible en’éehographie mais
pas en IRM ou en général un seul examen est réalisé. D’une maniére générale, 'IRM
prénatale a plus d’intérét dans 1’approche étiologique d’une miceécéphalie que dans

’authentification de celle-ci.

2) Révélation post-natale : sa définition est clinique

La mesure du périmetre cranien est réguliere et repostée sur les courbes en fonction de I’age
de I’enfant. Une microcéphalie se définit cdmnie un périmétre cranien inférieur a -3 DS pour
I’age. La cinétique de la croissance du PC €st umpeélément fondamental de la démarche

étiologique et de 1’évaluation du pronostic-

Analyse clinique et €én imagerie

Analyse clinique

1) En prénatal :

La microcéphalie feetale est retenue lorsque le périmétre cranien feetal est inférieur au 3°
percehtile pour le terme, quelle que soit la biométrie feetale pour les autres criteres de
croissance Comme en post natal, le périmetre cranien s’évalue en fonction du terme (de
I’age) et non en fonction du poids et/ou de la taille.

On recueille le terme, I’histoire de la grossesse, 1’existence d’épisodes infectieux, la
perception des mouvements foetaux, la hauteur utérine, les antécédents pathologiques de la
mere et les antécédents familiaux (PC des parents, arbre généalogique).

2) En post-natal :

Comme en prénatal, les antécédents de la mere, les antécédents familiaux, I’histoire de la

grossesse et de I’accouchement sont indispensables : déroulement de I’accouchement (trouble
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du rythme cardiaque feetal), état de 1’enfant a la naissance, indice d’ Apgar, nécessité d’une
réanimation ou d’une oxygénation a la naissance, éventuelles pathologies néonatales ou
ultérieures.

Le périmetre cranien a la naissance et son évolution reportée sur une courbe, I’examen
clinique général sont analysés. La microcéphalie peut étre congénitale (PC de naissance

inférieur ou égal a 30 cm a terme) ou progressive avec une cassure de la courbe.

Analyse en imagerie

1) En prénatal :

Echographie :

- Placenta (épais ou non, grade), doppler ombilical (résistances élevées om,non); doppler
utérin (notch ou non), doppler cérébral (vitesses élevées si contexte dlanémte, résistances
basses ou non)

- Nombre de foetus

- Biométries, existe-t-il un retard de croissance intra-utérin %St oui, est-il ou non
harmonieux ?

- Analyse morphologique extra-cranienne (fecherehe de stigmates d’infection, d’anomalies
pouvant se compliquer de phénomenes ischémiques, d’anomalies pouvant s’intégrer dans un
complexe malformatif) et intra-cranienne,(étfde de la giration, de la fosse postérieure, du
parenchyme cérébral, des régionsgoussépendymaires, des ventricules, recherche d’une
malformation vasculaire)

IRM cérébrale : cf analys€ntra-cranienne échographique
2) En post-natal ; méme€ analyse que pour I'IRM cérébrale prénatale qu’il s’agisse d’une
échographie frans-fontanellaire ou d’une IRM, ce dernier examen étant bien slr plus précis.

L’examen tomodensitométrique (TDM) peut étre utile pour rechercher des calcifications.

Principales étiologies

1) Révélation prénatale ou néonatale

- Pathologie malformative (holoprosencéphalie, lissencéphalie, giration simplifiée, parfois
agénésie calleuse, hypoplasie pontocérébelleuse...)
- Pathologie infectieuse (groupe TORCH)

- Pathologie ischémique
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- Toxicité endogene ou exogene (phénylcétonurie maternelle, alcoolisme feetal, drogues...)

- Rare maladie métabolique feetale (syndrome de Smith-Lemli-Opitz, déficit en sérine)

2) Révélation post-natale

- Pathologie malformative (giration simplifiée, microcéphalie vera)

- Pathologie infectieuse survenue en période périnatale

- Pathologie ischémique survenue en période périnatale

- Pathologie métabolique (méthémoglobinémie, maladie de Pelizacus-Merzbachet; maladie de
Krabbe, syndrome de Cockayne, déficit en sulfite oxydase, céroide lipofuscifiose...)

- Pathologie traumatique survenue dans les premiers mois de vie (enfants secQués)

- Pathologie neuro-dégénérative génétique : Syndrome de Rett, hypeplasi@pontocérébelleuse

de type 1

Principaux arguments cliniques et d’imagerie orientant vers telle

ou telle étiologie

Etiologie malformative

Arguments cliniques

1) Révélation prénatale

- Microcéphalie dysharmonieuse (RCIU moins sévere que la microcéphalie)

- Malformations associées (ccrébrales et extracérébrales)

- RCIU non expliqae

2) Révélation postnatale

- Développement-psychomoteur meilleur initialement que ce que laisserait supposer le PC
aveg ou sang/signes neurologiques a I’examen (certaines holoprosencéphalies)

- Microcephalie vera dont la cassure de la courbe de PC apparait en fin de grossesse ou dans
les tout premiers mois de vie, développement psychomoteur initialement rassurant, examen
neurologique normal en dehors du PC

- Signes neurologiques d’emblée

- Malformations extra neurologiques associées, dysmorphie

Arguments en imagerie
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1) Révélation prénatale

- RCIU sans cause vasculaire évidente (mais se méfier d’une éventuelle association)

- RCIU dysharmonieux sans cause évidente (infectieuse ou toxique) qui prédomine sur le pdle
céphalique

- Malformations extra-cérébrales évocatrices parfois d’une anomalie caryotypique (trisomie
13, 18, 4p-...) ou d’un cadre syndromique connu (syndromes de Cornelia de Lange, de Fraser,
de Meckel....)

- Signes en faveur d’une holoprosencéphalie (facet+++), d’une agénésie calleuse, d’une
hypoplasie pontocérébelleuse (IRM +++), d’une lissencéphalie

- Giration simplifiée sans lésion clastique visible (microcéphalie vera) : yallée sylvienne +++,

IRM +++

2) Révélation post-natale
- Mémes anomalies que dans le paragraphe ci-dessus : il peuts§*agir’d’une erreur de diagnostic
prénatal (ex holoprosencéphalie), d’une grossesse non suiviegou d’une révélation plus tardive

d’une méme pathologie (ex giration simplifiée)

Etiologie infectieuse

Arguments cliniques

1) Révélation prénatale

Microcéphalie parfois trés séyere, histoire de la grossesse, situations a risque (deuxiéme
enfant, femme travaillant'au*éontact d’enfants en bas age)

2 Révélation post-ndtale

Mémes argument§yqu’en prénatal + encéphalopathie parfois tres sévere, cécité, surdite,
malformation eardiaque associée.

A la naissange, syndrome de foetopathie infectieuse (hypotonie, 1éthargie, ictére, hépato-

splénemégalie, purpura thrombopénique, cataracte).

Arguments en imagerie

1) Révélation prénatale

- Anomalies extra-cérébrales : placenta épais (dans le cadre d’une anasarque notamment),
RCIU, anasarque feetale, hépatomégalie, calcifications hépatiques, hyperéchogénicité

digestive, cardiomégalie.
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- Anomalies cérébrales : vitesses cérébrales €levées (en cas d’anémie [infection a Parvovirus
B19]), dilatation ventriculaire, cloisonnement ventriculaire,calcifications périventriculaires,
signe du candélabre, hypoplasie cérébelleuse, anomalies de la région sous-épendymaire
(pseudo-kystes ou hyperéchogénicité), anomalies de la substance blanche (IRM +++), Iésions

d’allure ischémique (cf  paragraphe « ischémie »)

2) Révélation post-natale

- Foetopathie infectieuse passée inapergue en période anténatale (erreur diagnostiguie out
signes frustres ou grossesse non suivie) : calcifications cérébrales, périventriculaires ow,a
distance des ventricules (TDM +++), anomalie de la giration (polymicrogyrie, dysplasie
operculaire), porencéphalie notamment temporale (CMV +++), 1ésionis diffuses de la
substance blanche

- Pathologie infectieuse périnatale : A la phase aigué : pas de,microeéphalie, prise de contraste
méningée, abces cérébraux, empyeme, thrombose veineuse dnfatetus cérébral (en rapport
avec une vascularite, une thrombose veineuse), dilatation veatriculaire. Plus tardivement,
microcéphalie possible avec aspect séquellaire de precessus ischémiques (cf paragraphe
« ischémie »). Bien entendu la notion d’antéeédentyde pathologie infectieuse en période

périnatale est indispensable pour I’interprétationydes images.

Etiologie ischémique

Arguments cliniques
1) Révélation prénatale
Diminution soudaing/desimouyvements feetaux, pathologie maternelle

augmentant le risqueid’iSchémie feetale (ex lupus)

2) Révélation post-natale
Histoire del’accouchement ou de la période post-natale (souffrance feetale aigué, noyade,

asphyxie)

Arguments en imagerie

1) Révélation prénatale

- Anomalies extra-cérébrales : grossesse gémellaire monochoriale avec signes de syndrome
transfuseur-tranfusé (le jumeau transfuseur et le transfusé sont tous deux susceptibles de

développer des 1ésions ischémiques), ou mort in utero d’un des jumeaux, RCIU vasculaire
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(anomalies des dopplers utérins, maturation excessive du placenta, insertion vélamenteuse du
cordon), résistances ombilicales élevées, anomalie placentaire a type de choriangiome (effet
de vol vasculaire pour le foetus)

Signes en faveur d’une foetopathie infectieuse (cf paragraphe « infection »), d’une anasarque
feetale. Baisse des mouvements actifs

- Anomalies cérébrales : signes en faveur d’une foetopathie infectieuse (cf paragraphe

« infection »). Anomalies focalisées (porencéphalie, leucomalacie calcifiée, amputation d’une
structure anatomique), diffuses (atteinte diffuse de la substance blanche (parfois m€connue en
échographie, role de I'IRM +++), et/ ou corticales (nécrose laminaire, polymierogyrie)
Dilatation ventriculaire

Hémorragie parenchymateuse

Malformation vasculaire (malformation anévrysmale de la veinedde Galien ou fistule artério-

veineuse piale)

2) Révélation post-natale

- Atteinte ischémique ou hémorragique passée inapercue en période anténatale (erreur
diagnostique ou grossesse non suivie) :

Pas de signes en faveur d’une hémorragie z€cente(étude du signal en IRM) ou d’un processus
ischémique récent (étude de la substange,blafiche en diffusion).

Bien entendu, il est fondamental d¢ connaitr€ le contexte clinique a la naissance.

- Atteinte ischémique périnatale™

Prématurité avec compligations a type d’hémorragie, de leucomalacie périventriculaire
Naissance a terme ay€c§ignes/d’encéphalopathie anoxo-ischémique

Séquelles a long terme.d’ischémie : corps calleux fin, diminution de volume et anomalie de
signal de la substance blanche, porencéphalie, dilatation ventriculaire, dégénérescence
wallérienne, anomalies de la giration (aspect d’ulégyrie en faveur d’une ischémie périnatale),
éventuellement nécrose des noyaux gris centraux.

Signes en faveur d’une foetopathie infectieuse.

Etiologie métabolique ou toxique (endo ou exogéne)

Arguments cliniques
1) Révélation prénatale

- Microcéphalie associée a une agénésie du corps calleux, des troubles de la giration ou un
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RCIU (syndrome de Smith-Lemli-Opitz)
- Microcéphalie isolée (déficit en sérine)
- Notion de régime maternel dans I’enfance (phénylcétonurie maternelle)

- Notion d’alcoolisme maternel, prise de drogues...

2) Révélation post-natale
Antécédents dans la fratrie, antécédents familiaux
Détresse neurologique ou métabolique aigué néonatale (intervalle libre, troubles digestifs,
troubles de conscience, coma, dyspnée d’acidose)
Encéphalopathie progressive

Encéphalopathie fixée (rarement)

Arguments en imagerie

1) Révélation prénatale

- Anomalies extra-cérébrales : anasarque feetale, RCIU

- Anomalies cérébrales : anomalie de la substance blanche, du cervelet, du corps calleux
(alcoolisme feetal), anomalies de type isch¢migtie (eocaine)

- Kystes paraventriculaires multiples postérieurs
2° Révélation post-natale

Anomalies de la substance blanche (spectroscopie, diffusion), de la myélinisation, des noyaux

gris centraux, du cerveletgdu €orps calleux

Etiologie traumatique

Arguments clinignes
1) Révélation prénatale

Interrogatoire de la mére : notion de traumatisme. Se méfier des sévices cachés

2) Révélation post-natale

Accidents domestiques, de la voie publique

Malaise inexpliqué du nourrisson (avant 6 mois le plus souvent, troubles neurologiques
persistant au décours du malaise, hémorragie au fond d’oeil, ponction lombaire) = syndrome

de I’enfant secoué
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Arguments en imagerie
1) Révélation prénatale

Lésions hémorragiques intra ou péricérébrales, 1ésions ischémiques.

2) Révélation post-natale (enfants secoués)

A la phase aigué : pas de microcéphalie, hématome sous-dural, parfois bilatéral, volontiers
inter-hémisphérique, plus rarement dans la fosse postérieure. Atteinte de la substarce blanche,
cedeme. Etude du squelette +++

Plus tardivement, séquelles ischémiques, diminution de volume de la substanee’blanche et

anomalies de signal (hémosidérine).

Conclusion

La microcéphalie est un symptome observé dans de trés fnemibreuses entités aux étiologies
diverses. Qu’il s’agisse d’une révélation anté ou post-natale;¥’imagerie joue un role
fondamental dans I’enquéte étiologique mais elle ne'$e congoit qu’en complément des
données cliniques, I’histoire clinique de 1’enfant etldes données para-cliniques étant
fondamentales a intégrer a I’analyse des imjages;’L’IRM est souvent 1’examen de choix, la
tomodensitométrie étant utilisée s@rtoutpousrechercher des calcifications intra-craniennes.

En anté et en post-natal immédiatf’l’cchegraphie reste I’examen de premiére intention.
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ETIOLOGIE MALFORMATIVE

Malformation cérébrale et/ou extra-cérébrale associée

ETIOLOGIE INFECTIEUSE ETIOLOGIE METABOLIQUE

Anomalies de la substance blanche, du cervelet,

Dilatation ventriculaire, cloisonnement du corps calleux, kystes para-ventriculaires
ventriculaire, calcifications périventricu-laires, multiples postérieurs

signe du candélabre, pseudo-kystes sous-

¢épendymaires, anomalies diffuses de la substance
blanche, hypoplasie cérébelleuse, polymicrogyrie

Phénomenes intriqués
possibles

ETIOLOGIE ISCHEMIQUE ETIOLOGIE TRAUMATIQUE

Porencéphalie, dilatation ventriculaire, hypersignaux T1, . ) . . L
atteinte diffuse de la substance blanche, polymicrogyrie, Lésions hémorragiques intra et/ou péri-cérébrales
nécrose laminaire, amputation d’une structure “—>

anatomique . N S
q Phénomeénes intriqués

possibles
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ETIOLOGIE MALFORMATIVE

Malformation cérébrale

ETIOLOGIE INFECTIEUSE ETIOLOGIE METABOLIQUE
Calcifications cérébrales, polymicrogyrie, Anomalie de signal de la substance blanche,
dysplasie operculaire, porencéhalie, anomalie de anomalies de la myélinisation, des noyaux gris
la substance blanche. centraux, du corps calleux, du cervelet

Phénomenes intriqués
possibles

ETIOLOGIE ISCHEMIQUE ETIOLOGIE TRAUMATIQUE

Corps calleux fin, diminution de volume de la substance

blanche, dilatation ventriculaire, porencéphalie, D}“fiHUtiOY} de YOl}lmC dela substagcc blanche,
anomalies de la gyration, nécrose des noyaux gris —> fiepots d hémosidérine, aspect de séquelles
centraux ischémiques

Phénomenes intriqués
possibles



