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Généralités
• Concept de « maladies métaboliques » vague pour 

les échographistes…

• Réduction fréquente aux maladies de surcharge.

• Circonstances de découverte

– Prélèvement fœtal pour antécédents familiaux !

– Echographie avec antécédents et/ou consanguinité

– Signes échographiques en dépistage ?

• Signes peu spécifiques => associations de signes !

• Les signes sont parfois maternels !

• L’anomalie métabolique est parfois maternelle !
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Présentations anténatales

Des signes très généraux 
– Anasarque

– Anomalies Cérébrales

– Anomalies Osseuses

– Anomalies Rénales

– RCIU

Des signes « pathognomoniques »

– Colon hyper échogène

– « Z Shape » du tronc cérébral

– Calcifications surrénaliennes

Un contexte
– Consanguinités

– Récidive

– Antécédents familiaux

Association de certains signes 
« d’orientation »

- Anomalie des OGE

- Polydactylie

- Epiphyses ponctuéesSOFFOET 08/12/2017 
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« Incidence » des Maladies Métaboliques

• Plus de 700 « maladies métaboliques »

• Expressivités variables anté et post natales

Incidence
/100 000 Naissances

REMERA (2006-2016)
/ 100 000 Naissances

Surcharge Lysosomale

MPS VII < 0,1

Surcharge Acide Sialique Libre < 0,1

Wolman 0,1-0,9

Peroxysomes (Zellweger) 2 0,7

Synthèse du Cholesterol (SLO) 2-5 0,9

CDG 1-2 0,1
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Anasarque

Epanchement sur au moins 2 localisations

– Ascite

– Epanchement Pleural

– Epanchement Péricardique

– Epanchement sous cutané (préfrontal)

– Hydramnios

– Placentomégalie

Ascite prédominante pour anomalie métabolique ?

En fait pas sémiologie spécifique…

Chercher les signes associés !

Maladies
 

héréditaires
 

du
 

métabolisme
 

:
signes

 

anténatals
 

et
 

diagnostic
 

biologique§

A. Brassiera, C. Ottolenghia,b, N. Boddaert c, P. Sonigoc, T. Att ié-Bitachd,
A.-E. Millischer-Bellaichec, G. Baujat d,e, V. Cormier-Daired,e,
V. Valayannopoulosa, N. Setaf, M. Piraudg, B. Chadefaux-Vekemansa,b,
C. Vianey-Sabang, R. Froissart g,?, P. de Lonlaya,*

par Elsevier Masson SAS.
Archives de Pédiatrie 2012;19:959-969
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Anasarque : Orientations Diagnostics 

Anémies Fœtales ?

Causes Métaboliques !

Insuffisance Cardiaque Fœtale ?

 Allo-immunes
 Virales
 Par effet Shunt
 STT

Compressions ?  Chylothorax compressif
 Tumeur Foetale

Mais attention aux pathologies mitochondriales…
Sd de Pearson : Anémie fœtale
Mutation du gène TAZ : cardiomyopathies
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Mécanismes de l’anasarque 

Bellini 2009Bellini 2009
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Anasarques 
Etiologies
Causes non Immunes

Etiologie reconnue :

• Anténatal 60% 
Santo 2011 

• Post Natal 85 %
Bellini 2009
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Surcharge Lysosomale et Anasarque
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Signes évocateur de maladies métaboliques 

Surtout les maladies de surcharge…

Anasarque et …

– Diminution des mouvements fœtaux et 
hépatosplenomégalie : Maladie de Gaucher

– Anomalies osseuses : Mucolipidoses de type II

– Calcifications surrénaliennes : Maladie de Wolman

– Hépatosplénomégalie : Nieman Pick C
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Les autres signes échographiques anténataux

Peu spécifique isolément…

• RCIU : SLO ?

• Anomalies Cérébrales

• Anomalies Osseuses

• Reins Hyperchogènes

Chauveau 2007

Anomalie peroxysomale
• Sd Neuro Hépato Rénal : 

Zellweger
• Deficit ACOX 1

Déficit Oxydation des acides gras

Pas d’aspect spécifique anténatal

Control

Cliché L Guibaud
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Les autres signes échographiques anténataux

Anomalies Osseuses :

Plus spécifique en l’absence d’antécédents maternels (vit K)

Clichés C Vavasseur
Spectre

Chondrodysplasie 
Ponctuée Rhizomélique

• Raccourcissement 
Rhizomélique

• Profil « Binder »
• Epiphyses Ponctuées
• Calcifications 

tissulaires

Humerus

Femur-tibia

Cliché M Althuser

Spectre
Syndrome Zellweger

• Epiphyses Ponctuées
• Anomalies Cérébrales
• Anomalies Rénales
• Anomalies Hépatiques

Guibaud 2017
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Biopsies de Trophoblaste ?

• Eléments d’orientation histologique en cas de prélèvement 
pour hydrops/anasarque ?

• Transmettre des villosités au pathologiste : vacuoles ?

Maladie Trophoblaste Cell. Hofbauer

GM1 Gangliosidose + +

Pathologie Ac Sialique + +

MPS VII +/- +

MPS IV - +

Mucolipidose II + -

Niemann-Pick C - -

Gaucher - -

R Bouvier, L Guibaud
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Cystinurie

Anomalie de transport au niveau rénal et grêle de 4 acides aminés

Cystine, Lysine, Ornithine et Arginine

Précipitation urinaire de la cystine 

6-8% des lithiases chez l’enfant

2 gènes : SLC3A1 et SLC7A9

Aspect hyperéchogène du colon fœtal

Plus fréquent en cas de mutation de SLC3A1

Tostivint 2017

Hyper-echogenic colon: a prenatal sign of cystinuria?

M. Brasseur-Daudruy1* , C. Garel2, V. Brossard3, F. Broux4, B. Heckettsweiler5 and D. Eurin1
Prenat Diagn 2006; 26: 1254–1255.
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Signes Maternels de Maladies Métaboliques

• Antley-Bixler de type 2 (gène POR) : virilisation maternelle par 
dysfonctionnement de l’aromatase placentaire. Yamamoto 2001

• SHAG : Stéatose Micro Vacuolaire

Tableau maternel : pathologie vasculo-placentaire
– Asthénie maternelle

– Troubles de la glycémie

– Insuffisance rénale puis hépatocellulaire 

Stéatose hépatique aiguë gravidique et
bêta-oxydation mitochondriale des acides
gras : conséquences pour  l’enfant

Acute fatty liver  of  pregnancy and mitochondrial  fatty acid
oxidation.  Consequences for  the offspring

B. Anona,*, C. Barbetb, C. Gendrotc, F. Labartheb, Y. Bacqa
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Stéatose Hépatique Aigue Gravidique

Déficit Béta-Oxydation des Acides Gras 
(DOAG) : 1/10 000 naissances

Déficit Longue Chaine (LCHAD)

Déficit Chaine 

moyenne (MCAD)

courte (SCAD)

Physiopathologie ?

accumulation de métabolites ?

Insuffisance maternelle par 
hétérozygotie ?

Lien avec HELLP ?

SHAG en cas de DOAG
16% vs 0,8%

Déficit LCHAD : OR = 50
Déficit S/MCAD : OR = 12
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Que retenir ?

• Peu de signes anténataux spécifiques !

(Surrénales, Colon, Cerveau…)

• Rechercher les associations de signes évocateurs

• Pensez à l’histologie des Biopsies de Trophoblaste

• Ne pas oublier les présentations maternelles

• Ne pas surestimer les pathologies métaboliques mais  
savoir y penser dans les bilans étiologiques et 
anticiper les prélèvements !SOFFOET 08/12/2017 
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