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RESUME « OJecTiFs : Etudier I'association de car dio-
pathies congénitales (CC) aux anomalies majeuresdu
tractus gastro-intestinal ou de la paroi abdominale
(MGIPA).

MATERIEL ET METHODES : Sur une périodede 7 ans,
105 nouveau-nés, tous porteurs de MGIPA, ont été
explorés pour I'association éventuelle d’une CC. Pour
retrouver desfacteursfavorisant cette association, le
sexe, la consanguinité des parents, letypede CC, le
typede MGIPA et I'existence éventuelle d’ une anoma-
lie chromosomique ont éé étudiés.

REsULTATS: L’association des deux types de malfor-
mations a étéretr ouvée chez 40 patients (38%), avec
une nette prédominance masculine. Les atrésies et
fistules cesophagiennes éaient les MGIPAs les plus
fréquentes (36%), suivies des imperforations anales
(30,5%), tandis que la communication interventricu-
laire était la premiére CC retrouvée (37,5%). Les ano-
malies chromosomiques ont €é éroitement corréléesa
la survenue de ces deux types d’ anomalies, notamment
le canal atrioventriculaire (86%, p < 0,05) et I'atrésie
intestinale (54,4%, p < 0,05). La consanguinité (mariage
entre cousinsde 1* degré) a ééretrouvée chez 13,3%
des patients avec MGIPA. Cetaux augmentejusqu’a
25% lorsqu’une CC était associée alaMGIPA, et jus
gu’'a50% en présenced’un syndromedeVACTERL.

CoNcLusiON : LesM GIPAs sont associéesa une CC
dans 38% descas. La consanguinité des parentsest un
facteur derisque pour la survenue de ces malforma-
tions associées, surtout pour lesyndromede VACTERL.
En cas de MGIPA, les cardiopathies doivent étre
activement recherchées méme s |I’examen clinique est
jugénormal.

INTRODUCTION

Les cardiopathies congénitales (CC) représentent le
groupe le plus fréquent d’anomalies congénitales. Leur
incidence varie, selon les études, entre 5 et 14%o des
nouveau-nés vivants [1-7]. Les malformations gastro-

ABSTRACT e« OBJECTIVES : To explorethe association
of congenital heart disease and malfor mations of the
gastrointestinal tract/abdominal wall.

PATIENTS AND METHODS : Over seven years, 105 neo-
nates presenting with congenital gastrointestinal/
abdominal wall anomalieswere explored for associated
congenital heart disease. Sex, consanguinity, type of
cardiac anomaly, type of gastrointestinal/abdominal
wall anomaly, and chromosomal anomalies were all
analyzed in order tofind predisposing factorsfor this
association.

ResuLTs: Both anomalieswerefound in 38% of the
patients, predominantly in males. Esophageal atresia
and esotracheal fistulas wer e the most frequent anom-
alies (36%), followed by anal atresia (30.5%).

The most common associated cardiac anomaly was
the ventricular septal defect (37.5%). Chromosomal
anomalies wer e correlated to the presence of congen-
ital malformations, mainly atrioventricular septal
defects (86%, p < 0.05) and intestinal atresia (54.4%,
p < 0.05). First-cousin consanguinity was found in
13.3% of the children with gastrointestinal/abdomi-
nal wall anomalies. This percentagerisesto 25% with
the association of a cardiac anomaly and to 50% with
VACTERL syndrome.

ConcLusioN : Congenital anomalies of the gastro-
intestinal tract/abdominal wall are associated with con-
genital heart disease in 38% of the cases. Consan-
guinity isarisk factor for the association of both these
anomalies and for VACTERL syndrome. I n case of
gadtrointestinal/abdominal wall anomalies, an associat-
ed cardiac anomaly must be actively sought, even if the
clinical exam seemsnormal.

intestinales ne sont pas trés rares : elles sont rencontrées
entre 1,3 et 1,5%o des naissances vivantes [8-9]. Les CC
représentent une des deux causes majeures de mortalité
au cours de la premiére année de vie, avec lamort subite
du nourrisson dans les pays occidentaux [10]. L’asso-
ciation des CC a des malformations gastro-intestinales
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ou de la paroi abdominale (MGIPA) a déa été signaée
par plusieurs auteurs [11-16]. Lareconnaissance précoce
de ces anomalies est primordiae en raison des implica
tions thérapeutiques et pronostiques.

Le but de notre étude au Liban est d’ examiner |’ asso-
ciation de CC aux anomalies majeures du tractus gastro-
intestinal ou de la paroi abdominale, et I'impact éventuel
de certains facteurs sur cette association.

PATIENTSET METHODES

L' étude est descriptive ; elle a porté sur les nouveau-
nés avec une MGIPA, admis dans sept centres de soins
intensifs néonataux situés dans le Grand Beyrouth, sur
une périodede 7 ans (1999-2005).

Dansle but de retrouver des facteurs favorisant |’ asso-
ciation des anomalies cardiaques aux MGIPAS, lesinfor-
mations recueillies et analysées statistiquement ont été le
sexe, la consanguinité des parents, le type de CC, le type
de MGIPA et I existence éventuelle d une anomdie chro-
mosomique. Le diagnostic de I’anomalie cardiaque a été
obtenu dans tous les cas par échocardiographie. Ont été
exclus | es petites communications interauriculaires (CIA)
detaille égale ou inférieure a5 mm (proche du foramen
ovale) ainsi que les communications interventriculaires
(CIV) musculaires de trés petite taille.

La consanguinité a été considérée positive si les pa-
rents biologiques étaient des cousins de premier degré.

Les chiffres sont exprimés en pourcentages. L es com-
paraisons ont été réalisées par le test de Khi®. Une valeur
de p < 0,05 aété considérée significative. Le programme
SPSS a été utilisé pour tous ces calculs (version 9.0,
SPSS Inc, Chicago, Illinois, USA).

RESULTATS

Au cours des sept derniéres années, 105 nouveau-nés
présentant une MGIPA ont été recensés. Leurs caractéris-
tiques sont regroupées dans le tableau |. Les anoma
lies de I’ cesophage (atrésies, fistules) ont été les plus fré-
quentes, suivies par lesimperforations anales (Tableau I1).

Tous les enfants étaient &gés de moins de 30 jours,
avec une nette prédominance masculine : 63 garcons,
39 filles et 3 ambiguités sexuelles (Tableau 1). Cepen-
dant, I'impact du sexe n’a pas été significativement cor-
rélé al’association des deux anomalies ou a la présence
d’'une anomalie spécifique gastro-intestinale, pariétale
ou cardiagque.

L’ association aune cardiopathie congénitale a été notée
chez 40 patients, soit 38% des cas. Les différentes ano-
malies cardiaques et MGIPA, ainsi que leur fréquence,
sont notées dans les tableaux | et |11 respectivement. Le
pourcentage des CC, en comparaison avec la littérature
mondiale [14-23] montre, en dehors des atrésies de I’ ceso-
phage et fistules trachéo-ossophagiennes, des chiffres
plus élevés (Tableau Il1). La cardiopathie associée la
plusfréguente a été la ClV, suivie afréquence égale, par
la CIA et le cand atrioventriculaire (CAV). A |’ excep-

G. CHEHARB et al. — Malformations gastro-intestinales et cardiaques associées

TABLEAU |
CARACTERISTIQUES RECUEILLIES
CHEZ LESNOUVEAU-NESAVEC MALFORMATION
GASTROINTESTINALE ET DE LA PAROI ABDOMINALE

Nombre Fréquence

SEXE 105
Gargon 63 60%
Fille 39 37,1%
Ambiguité sexuelle 3 2,9%
CONSANGUINITE (cousins 1* degré) 14 13,3%
ANOMALIE CHROMOSOMIQUE 13 12,4%
Trisomie 21 10 9,5%
Trisomie 18 3 2,9%
CARDIOPATHIE 40 38,1%
Communication inter-ventriculaire 15 14,3%
Communication inter-auriculaire 7 6,7%
Canal atrioventriculaire 7 6,7%
Ventricule droit a double issue 3 2,8%
Obstacle a I'éjection du coeur gauche 3 2,8%
Autres cardiopathies 5 4,8%
Arc aortique a droite isolé 3 8%

[dans les atrésies de I'cesophage et
fistules trachéo-cesophagiennes]

tion du syndrome de VACTERL (malformation verté-
brale, anale, cardiaque, trachéo-cesophagienne, rénale et
des membres) aucune relation spécifique statistiquement
significative n'a été retrouvée entre les différentes
MGIPAS et les anomalies cardiaques. Une MGIPA peut
étre associée a n'importe laquelle des anomalies car-
diagues. Dans les atrésies de I’ cesophage et fistules
trachéo-oesophagiennes, 5 (13%) arcs aortiques a droite
— isolés (3) ou associés (2) —, ont été retrouvés dont un
en peropératoire.

TABLEAU II
FREQUENCE DES ANOMALIES
GASTRO-INTESTINALES ET DE LA PAROI ABDOMINALE

Malformation Nombre Fréquence

105

Atrésie cesophagienne | 38 36,2%

Fistule trachéo-cesophagienne
Imperforation anale 32 30,5%

Omphaloc.el.e | 13 12,4%
Laparoschisis

Atre,S|.e (_juodgnale | 1 10,5%
Atrésie intestinale

Syndrome VACTERL 11 10,5%
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TABLEAU Il
POURCENTAGE DES CARDIOPATHIES CONGENITALES CHEZ LES NOUVEAU-NES PORTEURS D’ UNE MALFORMATION
INTESTINALE MAJEURE (PRESENTE ETUDE) ET COMPARAISON AVEC LA LITTERATURE MONDIALE

PATHOLOGIE ATRESIE/STENOSE ATRESIE IMPERFORATION OMPHALOCELE LAPAROSCHISIS
DE L'ESOPHAGE DUODENALE INTESTINALE ANALE
Gibbin [17] 27,3% 3,8%
Leonard [18] 17%
Tulloh [15] 39% 30% 15% 20% 14%
Grosfeld [19] 34%
Surana [20] 3,4%
Chen [21] 18,5%
Fogel [16] 27% 35% 12%
Greenwood [14] 15% 11,7% 19,5%
Teixeira [22] 22%
Tonz [23] 29%
Présente étude 38% 71% 30% 44%

Les anomalies chromosomiques ont été étroitement
corrélées a ces malformations congénitales (Tableau 1V) ;

surtout en cas de syndromes polymalformatifs ou de tri-
somie. Cette association tient & |I’origine commune du

en effet, 12,4% des enfants présentaient une anomalie
des chromosomes (10 cas de trisomies 21 et 3 cas de
trisomies 18). En cas d' atrésie intestinale, ce taux monte
a 54,4% et est statistiguement significatif (p = 0,004).
Avec |'association d'une anomalie cardiague, le taux
de trisomie est aussi significativement élevé, a 25%
(p = 0,02) ; s cette anomalie cardiaque était un CAV,
elle augmente & 86% (p < 0,009).

La consanguinité des parents a été retrouvée chez
13,3% des patients. Ce taux augmente jusqu’'a 25%
lorsqu'une CC était associée a la MGIPA, et jusgu’'a
50% en présence d’ un syndrome de VACTERL. Cepen-
dant, malgré ces pourcentages éevés, la corréation sta
tistique entre la survenue de ces anomalies et la consan-

tube digestif et du bulbe cardiague.

En général, la cardiopathie est rarement dépistée a
I’examen clinique ; Tulloh et al. la suspectent clinique-
ment dans 9% des cas seulement [15]. Ceci tiendrait au
caractére inaudible des shunts gauche-droite en raison
de I’hypertension artérielle physiologique présente a la

naissance.

I'y a une nette prédominance masculine (1,6:1 dans
notre série, 2:1 selon Voisin et a. [12]. Dans la plupart
des séries, le taux de cardiopathie au sein de ces enfants
vade 14% a42%[12,14]. Letableau Il regroupe le taux
des CC au sein des enfants avec MGIPA. L’ aberration
chromosomique la plus fréqguemment rencontrée est la

trisomie 21 suivi par latrisomie 18 [11-13].

guinité n'a pas éé significative. Le syndrome de VACTERL est la premiére association
retrouvée dans notre série. Elle est considérée comme étant
une des polymaformations les plus communes et oul I’ ano-
malie des extrémités est la plus fréquente et les CC et mal-
formations rénal es les moins fréquentes [24-25]. La cause
est trés probablement hétérogene [24] et semble &tre due a
une perturbation de la blastogénése [25].

Les CC sont plus fréquentes en présence d’ une atré-
sie duodénale que d'une atrésie intestinale [26] et sont
observées plus fréguemment dans e syndrome de Down.

La présence d'un arc aortique a droite est estimée
entre 1,8 et 2,5% [27-28], (8% dans notre série), et bien
gu’elle soit considérée comme une variante anatomique
de la normale, elle peut cependant compliquer |’ abord

DISCUSSION

Parmi les anomalies congénitales, les cardiopathies
sont les plus fréquentes. Elles peuvent s associer a une
anomalie gastro-intestinale ou de la paroi abdominale,

TABLEAU IV
ANOMALIES CHROMOSOMIQUES RETROUVEES
CHEZ 105 PATIENTS AVEC ANOMALIE
GASTRO-INTESTINALE ET DE LA PAROI ABDOMINALE

Fréquence des anomalies p

chromosomiques value chirurgical de I'atrésie de I’ osophage et de la fistule

trachéo-cesophagienne. Selon ces auteurs, ni la radio-

= 0, . . , . . ,

TorAL (n =105) 12.4% graphie du thorax, ni I’ échocardiographie sont des mé-
. . L thodes fiables de diagnostic de I'arc aortique a droite,

0, . . .

A”?mal'e Car,d'aq“.e associee 25% 0,02 et parmi 27 de leurs patients avec cette anomalie, une
Atrésie duodenale/intestinale 54,4% 0,004 conversion de la thoracotomie de droite & gauche a été
Canal atrioventriculaire 86% < 0,009 réalisée chez 5 enfants (aucune dans la présente étude

malgré la découverte per opératoire de |I'anomalie). Par
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ailleurs, une étude par le fluorescent in situ hybridisation
(FISH) doit étre réalisée — en particulier en présence
d’ une hypocalcémie — a la recherche d’ une micro-délé-
tion 22q11 [29].

En présence de I’omphalocéle, et contrairement a la
littérature mondiale ou la TF semble étre I'anomalie la
plus fréquente [14], la communication interventriculaire
est la malformation la plus fréquente dans notre série.
Par ailleurs, le risque de persistance de I hypertension
artérielle pulmonaire semble plus élevé [17].

L’ association des défauts de la ligne médiane et CC,
connue comme étant le syndrome de Cantrell, inclut un
défaut médian de la paroi abdominale dans sa portion
supra-ombilicale, un défaut de la portion basse du ster-
num, une absence de la partie diaphragmatique du péri-
carde, un defect diaphragmatique et une CC [30]. Le
syndrome de Bechwith-Wiedemann associant omphal o-
céle, macroglossie et organomégalie, doit faire recher-
cher une CC. Le syndrome de Gershoni-Baruch [31]
associe I’omphalocéle a une CC, un defect radial et une
hernie diaphragmatique.

Le Liban fait partie des nombreux pays du Proche-
Orient oul le taux de mariages consanguins est élevé mais
se distingue par des particularités démographiques, en
particulier religieuses, et variant d’ une région aune autre
en fonction des conditions socio-économiques [32].
D’ aprés notre étude, la consanguinité augmente en pré-
sence de certaines de ces malformations, atteignant les
50% avec le syndrome de VACTERL, sanstoutefois étre
statistiquement significative.

Actuellement, lathéorie de latransmission multifacto-
rielle et I'influence de facteurs environnementaux dans
I’ gpparition d’ une grande partie de ces malformations sont
bien établies [33-38]. Cette étude montre aussi que leur
incidence est plus élevée au Liban, comparativement ala
littérature mondiale. Un nombre plus éevé de patients
ains que I'analyse d'autres informations telles la fra-
trie, I’ histoire familiae, le dépistage anténatal, le nombre
d avortements et de fausses couches, pourraient nous
aider aexpliquer les résultats obtenus dans cette série.

Enfin, la découverte in utero d'une MGIPA doit
conduire alaréalisation d’ une échocardiographie foeale
pouvant aboutir, selon les pathologies retrouvées, a une
amniocentése pour la prise en charge obstétricale et
néonatale.

CONCLUSION

Les MGIPASs sont souvent associées a une CC, en par-
ticulier les défauts septaux (CIV, CAV, CIA). Les ano-
malies chromosomiques ont été corrélées ala présence
d’atrésie intestinale ou de canal atrioventriculaire com-
plet ; latrisomie 21 a été le syndrome chromosomique le
plus fréquemment rencontré. La consanguinité des parents
biologiques est un facteur de risque pour I’ association des
MGIPAs et des CC, surtout dansle cadre d’un VACTERL.
En casde MGIPA, les CC doivent étre activement recher-
chées méme si I’ examen clinique est jugé normal.
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