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1. Introduction
Envisager la tomodensitométrie (TDM) du squelette foetal revient a poser la question de savoir si les

rayons X ont une place dans l'arsenal diagnostique du foetus vivant. Dans leur "Précis de Technique
Radiologique", en 1965, A. Négre et F. Rouquet soulignaient que l'indication de la radiographie du contenu
utérin était "de voir s'il y a un ou plusieurs feetus, ... parfois d'apporter la preuve formelle d'une grossesse". Le
développement spectaculaire de I'échographie a repoussé cette exploration radiographique dans les placards
de I'histoire de la médecine, méme si pendant quelques décennies, les clichés d’abdomen maternel ont pu
aider, dans quelques rares cas, au diagnostic de maladie osseuse constitutionnelle (MOC) durant le troisieme
trimestre de la grossesse; la superposition du squelette maternel, la mauvaise qualité des données
morphologiques et I'exposition aux rayons X mal contrélée étaient les limites majeures de ce type
d’exploration. Cependant, dans les années 2000, les progres technologiques de la tomodensitométrie aussi
bien en termes de qualité d'image que de maitrise de I'exposition aux rayons X ont donné a ceux-ci une
nouvelle place dans I'exploration de la pathologie squelettique du foetus in uterol,z.

L'étude du squelette feetal en imagerie prénatale se fait selon une triple approche : biométrique,
morphologique et fonctionnelle’. Les anomalies le plus souvent rencontrées portent sur les données
biométriques, conséquence d’une affection générale (aneuploidie ou RCIU). En revanche, les anomalies
propres de développement du squelette foetal ou MOC, soit par altération des processus d’ossification
(ostéochondrodysplasies), soit par atteinte focale plus ou moins étendue (dysostoses) sont rares. Elles
représentent néanmoins plus de 430 entités, avec plus de 350 genes identifiés a ce jour a leur origine, dont
certaines ont une expression anténatale plus ou moins sévere”’. L'établissement d’un diagnostic précis et a
fortiori d’un pronostic peut étre difficile. La prise en charge d’'une MOC doit étre réalisée de fagon synergique
dans un Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal (CPDPN) avec obstétriciens, généticiens, spécialistes en
imagerie foetale et spécialistes d’organe. Dans certaines situations, I'exploration doit étre complétée par un
prélevement amniotique afin de réaliser une Analyse Chromosomique sur Puce a ADN (ACPA); la recherche
rapide de mutations géniques par techniques de biologie moléculaire n’est possible aujourd’hui, dans ce
contexte de grossesse, dans essentiellement le cas de I'achondroplasie. L'examen TDM du squelette fcetal se
pose en situation complémentaire et non concurrentielle de I'échographie dans certaines indications qui seront
développées plus loin®.

Les enjeux de I'examen TDM reposent sur I'apport d’une précision diagnostique par une bonne analyse
des informations anatomiques ; ses limites sont le risque d’exposition et certaines données morphologiques.
Seront envisagées les bases anatomiques, les indications de I'examen, le déroulement de I'examen, le plan
d’analyse, les limites, les principales anomalies et quelques gammes diagnostiques et, enfin, I'établissement du
compte-rendu.

2. Bases anatomiques
La plupart des piéces squelettiques ont une ossification d’origine enchondrale, la maturation se fait par

une transformation progressive de la maquette cartilagineuse ; d’autres piéces ont une ossification d’origine
membraneuse (volte du crane, certains os de la face, partie moyenne de la clavicule). L’ossification suit une



chronologie bien définie, avec variation selon le moyen d’exploration (ultrasons ou rayons X) et variation
interindividuelle de I'ordre de une a deux semaines.

Au terme habituel de réalisation d’'un examen TDM du squelette foetal, aprés 25 SA, le degré de
maturation des différentes pieces osseuses permet une bonne approche morphologique. En revanche, les
épiphyses et les os ronds sont, pour la plupart d’entre eux, de structure cartilagineuse exclusive. A 26 SA, seul
le calcanéus et le talus ont débuté leur ossification ; de nombreuses piéces resteront cartilagineuses jusqu’au
terme et au dela: coccyx, extrémité proximale du fémur, par exemple. La maturation des pieces sternales et de
I’os hyoide est tres variable®.

3. Indications de I’examen

L’indication de I’examen repose sur la décision d'un Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal, au
mieux aprés discussion en réunion de concertation pluridisciplinaire et toujours apres expertise échographique.
Les informations attendues doivent avoir des conséquences sur la poursuite de la grossesse ou sur la prise en
charge néonatale ; en effet, cet examen, bien que rarement réalisé, peut avoir une incidence capitale dans la
démarche diagnostique.
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Les indications reposent sur un faible niveau de preuve, a propos de courtes séries ou de cas-index

Néanmoins, les situations échographiques suivantes peuvent étre retenues pour bénéficier d’un tel examen.
a. Micromélie isolée avec 5 SA ou plus de décalage (RCIU, anomalie chromosomique exclus)
Il s’agit d’une situation fréquente, la probabilité d’'une MOC est trés faible devant une micromélie

isolée. Les anomalies chromosomiques et les RCIU d’origine vasculaire ou infectieuse sont
beaucoup plus fréquents dans ce contexte. Si la micromélie n’est pas isolée, la limite
d’exploration peut étre abaissée a un retard de 4 SA.

b. Discordance biométrie céphalique/os longs
L’hypothese d’une MOC devient plus plausible ; I'achondroplasie mais aussi d’autres MOC plus

rares peuvent présenter cette anomalie comme point d’appel.

c. Oslongs incurvés
Lincurvation de plusieurs os longs est un excellent signe d’orientation pour une MOC. Les

hypothéses diagnostiques sont trés nombreuses (cf. infra) dominées par I'ostéogénése imparfaite.
L’analyse attentive du squelette dans cette condition est indispensable.

d. Thorax étroit
La constatation échographique de I'existence de c6tes plus ou moins courtes doit conduire a la

réalisation d’'un examen TDM pour confirmer I'anomalie et rechercher les signes osseux associés
comme une incurvation des os longs et un bassin anormal dans le cadre des ciliopathies a
expression squelettique (syndromes a cOtes courtes avec ou sans polydactylie).

e. Phénotype de Binder
Dans cette situation, I'examen TDM doit confirmer la dysostose faciale (augmentation de

I’'angle fronto-nasal, absence d’épine nasale) et rechercher en complément de I’échographie
les signes associés : calcifications cartilagineuses, anomalies rachidiennes, anomalies des os
longs.

f.  Analyse du bassin
La morphologie du bassin est une des limites de I'exploration échographie méme en 3D. Or, les

anomalies touchant I'os coxal sont diverses et variées dans le cadre des MOC: ilions carrés,
acétabulum horizontal, vertical ou en trident, défaut d’ossification du noyau pubien ou de
Iischion.

g. Dysostose focale ou étendue (rachis, crane ou os longs)
L’apport de la TDM est variable selon les cas. De peu d’intérét dans les anomalies du squelette
périphérique, cet examen s’aveére trés utile dans I'exploration du rachis (troubles de la
segmentation), de la cage thoracique et du crane (craniosynostose, anomalies mandibulaires,
microtie).

h. Doute échographique mais morphotype maternel génant ’exploration échographique



Il s’agit d’une situation exceptionnelle et il faudra alors étre particulierement soigneux dans la
réalisation de 'examen TDM pour lequel le morphotype de la patiente peut étre lui aussi une
limite a I'analyse du squelette foetal.

i. MOC létale certaine diagnostiquée au cours du deuxieme trimestre
L’examen TDM in utero peut remplacer I'exploration radiologique post-mortem lorsqu’elle n’est

pas souhaitée par le couple parental. Il faut ici encore prendre garde a la qualité de I'examen
d’autant plus que le terme est précoce.

4. Déroulement de I’examen
L’examen doit étre réalisé en présence du médecin radiologue responsable. Son terme de réalisation sauf

situation exceptionnelle (envisagée plus haut) est au-dela de 25 SA.

a. Preéparation de la patiente
Il est indispensable d’installer la patiente sur un fauteuil ou mieux un brancard dans les conditions

les plus confortables possibles, en décubitus latéral gauche et de Iui demander une
hyperventilation et un effort de relaxation pendant une quinzaine de minutes. Ce laps de temps
est mis a profit pour expliquer a la patiente (ou au couple), le déroulement, les risques et les
limites de I'examen. Cette phase de relaxation permet dans la plupart des cas de réduire ou
d'annuler les mouvements foetaux.

b. Installation et repérage
Cette étape est elle aussi fondamentale. La patiente doit étre installée sur la table de I'appareil

dans les mémes conditions de confort que durant la phase de préparation, en décubitus latéral
gauche (certaines équipes réalisent I’'examen en décubitus dorsal strict).

Il est important de placer le foetus le plus au centre du plan xy ; le repérage du volume a explorer
dans I'axe des z se fait par la détermination de la symphyse pubienne et de la position du fond
utérin, ce qui réduit le volume d’exploration a une trentaine de centimeétres (certains proposent
un repérage échographique des poles foetaux).

c. Paramétres d’acquisition
Chaque équipe doit déterminer son protocole d’acquisition en fonction de I'équipement
disponible en respectant certains principes.
Un repérage clinique précis dispense de la réalisation d’un topogramme de centrage.
L’acquisition doit étre la plus rapide possible (temps de rotation minimal) afin de limiter les
risques de mouvements et réalisée en apnée de courte durée (quelques secondes).
La tension choisie doit étre de 100kV, compromis entre la faible charge minérale calcique du
foetus et volume maternel a traverser ; la charge est variable selon le morphotype maternel de
100 a 140 mA, sans modulation de dose.
Les méthodes de reconstruction itérative doivent étre choisies afin de ne pas dégrader la qualité
des images 2,

L’indice de scanographie volumique (CTDI vol) doit se situer dans une fourchette de 1 a 3 mGy 3335

La reconstruction des images doit porter sur le squelette foetal (champ de reconstruction adapté,
coupes entrelacées) avec un filtre « mou » et sur le squelette maternel (grand champ, coupes
entrelacées) avec un filtre adapté.

d. Validation de I’examen
Le contrdle de qualité de I'examen repose sur |'absence de mouvements foetaux et sur I'obtention

d’images « diagnostiques ». Ceci souligne l'importance d’une préparation soigneuse et de
protocoles standardisés adaptés au morphotype de la patiente. Il est toujours tres regrettable
d’avoir a répéter une acquisition voire un examen en raison d’un défaut technique.



e. Post-traitement et présentation des images
L’examen tomodensitométrique feetal requiert un temps de post-traitement relativement long. Le
reformatage des images peut étre laissé aux soins d’un(e) technicien(ne) ou étre réalisé par le
médecin qui interpréte I’examen.
La présentation en rendu de volume seul est insuffisante. La vue globale du feetus en rendu de
volume ou en MIP épais apprécie de fagon subjective les proportions feetales. Chaque segment de
membre, les ceintures, le rachis, le gril costal et le pole céphalique doivent étre présentés de facon
isolée et sous plusieurs incidences. La reconstruction MPR en coupes fines est trés utile pour
apprécier, par exemple, I’épaisseur de la corticale des os longs artificiellement augmentée par la
reconstruction MIP ou analyser la base du créane.
La mensuration des os longs ne se justifie que s'il existe un doute d'asymétrie de longueur de
membres; la biométrie doit rester du domaine de I'échographie™.
Il peut étre utile de procéder au reformatage en MPR épais du squelette maternel disponible dans le
volume exploré (rachis lombaire, bassin, cols fémoraux), parfois clé du diagnostic.

5. Plan d’analyse
Il convient de suivre un plan d’analyse rigoureux selon les trois données morphologie, maturation et
minéralisation.

a. Morphologie

i. Pdle céphalique

La forme globale du crane et les rapports crane/massif facial sont bien analysés en TDM. Les
sutures sont visibles mais I'appréciation de la condensation des bords est discutable, de méme
que celle de la minéralisation de la volte, fonction de la qualité du faisceau de rayons X. La
visibilité d'éventuels os wormiens est tout a fait aléatoire.

L’épine nasale est visible trés précocement de facon plus nette qu'en échographie. L'angle
mandibulaire est toujours marqué au terme de réalisation de I'examen. L'angle fronto-nasal sur
un profil strict est de I'ordre de 120-130°.

L’examen TDM permet de voir la caisse du tympan, les osselets, la cochlée et le vestibule mais
mal le conduit auditif externe. L'examen peut étre utilement complété par une IRM dans les cas
de suspicion d'anomalies (dysostose mandibulo-faciale, syndrome CHARGE, par exemple).

ii. Rachis

L’'examen TDM permet une approche globale du rachis et I'analyse de I'ensemble de ses
pieces. Seule la constante ensellure lombo-sacrée est visible précocement ; les courbures sus-
jacentes sont fonction de la position foetale. La synchondrose neuro-centrale séparant le noyau
corporéal et les deux hémi-arcs postérieurs est parfaitement identifiable sur les vues sagittales et
les coupes transversales ; elle ne doit pas étre confondue avec une fente corporéale coronale,
pathologique lorsqu’elle intéresse plusieurs étages (cf. infra). A 24 SA, le corps vertébral est
ovalaire, de contours nets ; a partir de 26 SA, les vertebres thoraciques sont rectangulaires.
Comme chez le nouveau-né, un discret bec antéro-inférieur peut étre visible sur une vue de profil
du corps de la premiére voire de la deuxiéme vertébre lombaire sans que cela soit pathologique. A
partir du terme de 26-27 SA, le corps vertébral est plus épais que |'espace intervertébral
correspondant au cartilage non encore ossifié des deux vertébres adjacentes et au disque lui-
méme. L'existence d'une platispondylie n'est formelle que lorsque la hauteur du corps vertébral
est inférieure ou égale a deux fois la hauteur de I'espace intervertébral; elle s'observe dans de
nombreuses situations (dysplasie thanatophore, achondroplasie, collagénopathie de type 2, de
type 9, de type 11, dysplasie métatropique, par exemple). Le défaut d'ossification des vertébres
cervicales peut étre un signe de MOC (collagénopathie de type 2, par exemple). La mise en
évidence d'une aniso-spondylie (corps vertébraux de hauteur et de forme variables) peut étre
déterminante au diagnostic de certaines MOC (dysplasies dysegmentaires). A I'étage lombaire, la



distance interpédiculaire augmente dans un sens cranio-caudal (elle est réduite dans plusieurs
circonstances dont la dysplasie thanatophore).
Les troubles de segmentation sont particulierement bien visibles en TDM.

iii. Ceinture scapulaire et cage thoracique
L'examen TDM permet une tres bonne étude de la ceinture scapulaire et de la cage

thoracique. L'ossification des sternébres est trés variable. Le caractére incurvé de I'acromion est
constaté des 25 SA ; en revanche, I'identification de la gléne est plus tardive et variable. La hauteur
de l'écaille de la scapula correspond a au moins trois espaces intercostaux: une scapula
hypoplasique peut orienter vers une dysplasie campomélique si elle est associée a des os longs
gréles et incurvés. L'absence ou l'asymétrie des clavicules est un bon signe de dysplasie cléido-
cranienne.

La numération des cotes est aisée en TDM; un nombre en exces ou en défaut bien que non
spécifique et variante possible de la normale se rencontre dans certaines anomalies
chromosomiques et MOC. La TDM est un bon complément a I'échographie pour apprécier la taille
des cotes et diagnostiquer un thorax "étroit" ou objectiver des fusions costales souvent associées
a des troubles de la segmentation vertébrale.

iv. Bassin
L’analyse de la morphologie et de la maturation du bassin est réalisée au mieux par I'examen

TDM. A 24 SA, le noyau pubien est a peine ossifié ; a 26 SA, il est toujours visible en
tomodensitométrie, vers 28 SA son bord médial est renflé. L'ischion devient concave en dedans
vers 26 SA et cette configuration se précise avec le terme. La morphologie de I'ilion normal évolue
peu a partir de 26 SA : I'échancrure sciatique est peu marquée, le toit acétabulaire est oblique et
discretement incurvé.

Dans le cadre des MOC, le bassin peut présenter des anomalies de grande valeur
d'orientation: ilions carrés (dysplasie thanatophore et achondroplasie, collagénopathie de type 2,
par exemple), défaut d'orientation de I'acétabulum ou aspect en trident (ciliopathie a expression
squelettique, achondroplasie), défaut d’ossification du noyau pubien (collagénopathie de type 2,
dysplasie cléido-cranienne, par exemple) ou de I'ischion.

v. Membres

L'analyse des os longs se fait de la méme fagon que sur un examen post-natal: diaphyse,
métaphyse, physe et épiphyse. Outre I'éventuel raccourcissement, il convient d'apprécier I'existence
d'une incurvation qu'aurait manquée I'échographie (cf. infra), I'épaisseur corticale, le caractére net
de l'interface os cortical - tissus mous (pathologie cortico-périostée dans le cas contraire comme
dans la maladie de Caffey anténatale, I'hyperparathyroidie, la mucolipidose de type Il) et de
rechercher de signes de fracture (ostéogénése imparfaite, ostéopétrose, hypophosphatasie, par
exemple). La métaphyse des os longs est globalement perpendiculaire ou discrétement inclinée par
rapport a I'axe diaphysaire. L'augmentation de l'angle diaphyso-métaphysaire proximal du fémur au
dela de 130° au dela de 30 SA est trés évocateur sinon spécifique de l'achondroplasie®. Un
¢largissement métaphysaire est observé dans de nombreuses MOC a la période feetale
(collagénopathie de type 2, dysplasie métatropique, par exemple).

L'existence d'une synostose radio-ulnaire ou huméro-antébrachiale isolée ou syndromique est
facilement diagnostiquée par I'examen TDM; il en est de méme des luxations multiples.

vi. Squelette maternel
La découverte d'un canal lombaire étroit et de cols fémoraux courts et trapus sur le squelette

maternel peut étre la clé diagnostique d'une micromélie foetale paraissant isolée
(hypochondroplasie, dyschondrostéose, par exemple).

b. Maturation



Entre 26 SA et 34 SA, la maturation des os ronds ne concerne que le talus et le calcanéus.
Durant cette période, si d'autres structures cartilagineuses sont ossifiées, il s'agit de calcifications
inappropriées (patella, tarse antérieur, carpe, fémur proximal) et I'on doit rechercher des anomalies
rachidiennes (fentes coronales et calcifications cartilagineuses) et laryngotrachéales (cf. infra).

c. Minéralisation
L'analyse de la minéralisation est une des limites de la méthode. Il est ainsi impossible de faire

un diagnostic d'ostéocondensation. Une suspicion de déminéralisation doit étre analysée avec
prudence en particulier sur le crane; néanmoins, si la charge calcique des arcs postérieurs costaux
apparait réduite, il est utile d'analyser attentivement les os longs (ostéogénese imparfaite, os
gréles, par exemple).

6. Limites
a. Minéralisation
Comme cela vient d'étre souligné plus haut, |'atténuation par les tissus mous et le squelette

maternel rend aléatoire |'appréciation objective de la minéralisation des os du foetus.

b. Extrémités
L'analyse des doigts et des orteils est aussi une limite de I'approche morphologique du squelette
feetal. Ainsi une hexadactylie, une brachydactylie ou une syndactylie peuvent étre manquées.

c. Risque radique

Le risque de l'exposition radique sur le feetus dépend du terme de la grossesse. Il reste
cependant extrémement faible si les consignes concernant la dose délivrée sont respectées selon les
recommandations de l'arrété du 25 avril 2018": "CTDI vol < 5mGy au-dela de 25-26 SA, en accord
avec les recommandations de la Société Francophone d'Imagerie Pédiatrique et Prénatale” (SFIPP).
L'estimation de la dose regue par le foetus, exprimée en millisievert est de 1'ordre de grandeur du
CTDI vol *¥*,

Il convient de rassurer la patiente sur ce risque potentiel et de justifier la réalisation de
I'examen par le respect strict des indications énoncées plus haut.

7. Principales anomalies et gammes diagnostiques

a. Maladies liées aux mutations de FGFR3
i. Achondroplasie
L’achondroplasie est une des plus fréquentes MOC compatibles avec la vie de transmission

autosomique dominante mais le plus souvent due a une néomutation dans le géne FGFR3 (1/15
000). Les signes échographiques sont de révélation tardive au-dela de 25 SA : micromélie a
prédominance rhizomélique avec cassure de la courbe de croissance du fémur au début du 3e
trimestre. Le fémur peut étre modérément incurvé (20 %) ; ce sont surtout les modifications
morphologiques de son extrémité proximale qui sont particuliéres : aspect effilé de la métaphyse
proximale avec encoche latérale caractéristique, angle diaphyso-métaphysaire fémoral proximal
supérieur a 130° au-dela de 30 SA. D’autres signes échographiques sont observés : bosses
frontales marquées (50 %), macrocéphalie (40 %), ensellure nasale profonde, mains en trident (30
%), thorax étroit (30 %), platyspondylie lombaire modérée, exces de liquide amniotique (45 %).
L’examen TDM révele en outre I'aspect particulier du bassin avec ilions carrés, horizontalisation
des toits des cotyles et fermeture de I’échancrure sciatique et confirme I’atteinte rachidienne avec
parfois réduction de la distance interpédiculaire a I'’étage lombaire. Méme si la majorité des cas
peut étre diagnostiquée en anténatal par échographie et/ou TDM, il peut étre discuté de
confirmer ce diagnostic par étude en biologie moléculaire du gene FGFR3 par ponction de liquide
amniotique ou prélevement de sang maternel (dépistage prénatal non invasif).

! Arrété du 20 avril 2018 fixant les recommandations de bonnes pratiques relatives aux modalités de réalisation des examens d'imagerie
concourant au diagnostic prénatal et aux modalités de prise en charge des femmes enceintes et des couples lors de ces examens JORF
n°0096 du 25 avril 2018 https://www.legifrance.gouv.fr/eli/arrete/2018/4/20/SSAP1811308A/jo/texte



ii. Dysplasie thanatophore
La plus fréquente des MOC létales, ses signes sont plus précoces que ceux de

I’'achondroplasie, identiques mais en plus sévéres : micromélie avec incurvation, platispondylie
avec vertebres en H, canal rachidien rétréci.

iii. Hypochondroplasie

Bien que plus fréquente que les deux précédentes, cette affection présente des anomalies
plus discrétes rendant difficile, voire impossible, son diagnostic anténatal.

b. Ostéogénese imparfaite (OI)

L’Ol regroupe diverses formes de sévérité variable dues, pour la plupart, a des mutations
dominantes du collagene de type | et plus rarement a d’autres mutations transmises sur un mode
autosomique récessif. L'Ol de diagnostic anténatal possible est relativement fréquente. Le
diagnostic peut étre trés précoce ou au contraire tardif selon I'importance des signes. Dans la
forme la plus sévéere (type Il de I'ancienne classification de Sillence), les os longs sont courts et
trapus, tres faiblement minéralisés, incurvés de fagon asymétrique, porteurs de fractures, les cotes
sont courtes et rubanées, la volte du crdane est également peu minéralisée et déformable a
I’échographie. Dans d’autres cas, plus fréquents, les signes sont plus discrets pouvant se résumer a
une incurvation asymétrique des os longs ; il faudra alors s’attacher a rechercher des signes de
fractures (os longs, cotes) et une déformabilité du crane. La reconnaissance d’os wormiens est
aléatoire en anténatal. L'existence de formes a révélation anténatale, mais qui seront régressives,
pose le probleme difficile de I'établissement d’un pronostic. Dans les formes plus tardives, le
diagnostic différentiel est celui des incurvations fémorales.

c. Ciliopathies avec atteinte squelettique
Ce groupe hétérogene d’affections le plus souvent récessives et pour lesquelles plusieurs

génes sont en cause a en commun une atteinte touchant les cotes, le bassin, les membres et
parfois le squelette cranio-facial ; d’autres organes sont touchés de fagon variable (reins, foie,
yeux, coeur). Les deux plus fréguentes sont la maladie de Jeune ou dysplasie thoracique
asphyxiante et le syndrome d’Ellis-Van Creveld ou dysplasie chondro-ectodermique. Les anomalies
squelettiques sont un thorax étroit avec brieveté des cotes, des ailes iliaques petites et carrées, un
toit acétabulaire en trident ; les os longs peuvent étre modérément courts et incurvés, le rachis est
normal. Une polydactylie post-axiale est présente de fagon variable selon les formes. Les atteintes
viscérales different selon les formes : atteinte cardiaque dans le syndrome d’Ellis-Van Creveld,
atteinte rénale dans la dysplasie de Jeune. A la naissance, le risque de détresse respiratoire est lié
a I'étroitesse du thorax. Citons aussi les autres syndromes coOtes courtes et polydactylies comme le
type Verma-Naumoff.

d. Gammes diagnostiques
i. Incurvation et angulation fémorale
Ostéogenese imparfaite Grande variabilité phénotypique

Syndrome de Stiive-Wiedemann Anomalie du géne LIFR. Déces précoce dans la plupart des cas,
signe radiologique particulier mais non spécifique:
épaississement cortical médial des fémurs

Dysplasie campomélique Mutation du gene SOX 9. Déces souvent précoce, os longs gréles,
hypoplasie des scapulas, anomalie des OGE

Ciliopathies avec atteinte squelettique  Dystrophie thoracique de Jeune



Cartilage-Hair-Hypoplasia Mutations du gene RMRP. Associé a déficit immunitaire
Autres causes Mutations de FGFR3: dysplasie thanatophore, achondroplasie
Forme périnatale d’hypophosphatasie (géne ALPL)

Syndrome d’Antley-Bixler: craniosténose, synostoses
huméroradiale ou radioulnaire (géne FGFR2 ou POR)

Hyperparathyroidie feetale (souvent secondaire a mucolipidose
de type Il)

Collagénopathie de type 2 (hypochondrogenese, dysplasie de
Kniest, dysplasie spondyloépiphysaire congénitale...)

Dysplasies dysegmentaires
Spectre des syndromes oto-palato-digitaux

Maladie de Caffey

Diagnostic différentiel Hypoplasie fémorale unilatérale (mauvais pronostic si réduction
trop importante de longueur)

ii. Ostéochondrodysplasies Iétales (liste non exhaustive)
Peu d'intérét de I'examen TDM car diagnostic trés précoce.
Dysplasie thanatophore Mutation de novo de FGFR3, fémurs tres courts et incurvés,
platyspondylie sévére

Achondrogéneses Trois génes, défaut majeur d’ossification des corps vertébraux,
micromélie extréme

Ciliopathies avec atteinte squelettique  Plusieurs genes, point commun : cbtes tres courtes, vertébres
(formes séveres) normales, os longs plus courts, acétabulum en trident, anomalies
viscérales selon les formes

Ostéochondrodysplasies |étales avec Ol : forme sévere avec micromélie, déformations et fractures
transparence osseuse excessive
Forme sévere d’hypophosphatasie (cotes tres gréles, défaut

d’ossification des os longs)

Autres causes Atélostéogénéses, nanismes létaux platyspondyliques, etc.

iii. Fentes vertébrales coronales

Chondrodysplasies ponctuées Atteinte vertébrale variable selon les formes

Atélostéogéneses Anomalies marquées des membres, luxations



Anomalies chromosomiques Trisomie 13, 18, 21
Collagénopathies de type 2 Dysplasie de Kniest, dysplasie spondyloépiphysaire congénitale

Dysplasie de Desbuquois Membres courts, luxations

iv. Ponctuations épiphysaires

Chondrodysplasie ponctuée Phénotype de Binder
brachytéléphalangique (CDPX1)ou troubles

maternels du métabolisme de la vitamine K Micromeélie modérée

Brachytéléphalangie
Risque de sténose rachidienne
Anomalies du métabolisme du cholestérol Phénotype de Binder
- Maladie de Conradi-Hiinermann (CDPX2) Micromélie modérée
Asymétrie de longueur des membres
Anomalie des péroxysomes
-Chondrodysplasie rhizomélique -Phénotype de Binder, micromélie rhizomélique

-Syndrome de Zellweger —Calcifications patellaires, kystes rénaux, hépatomégalie,
anomalies cérébrales

Anomalies chromosomiques Trisomies 9, 18, 21

Infections cmv

8. Compte rendu de I'examen
Le compte-rendu de I'examen doit comprendre la mention de l'indication détaillée et la dose délivrée

(CTDI vol et PDL), préciser que les limites et les risques de I'examen ont été expliqués a la patiente, décrire les
anomalies significatives et proposer une conclusion.

Il parait préférable de discuter du compte-rendu avant validation et diffusion a la patiente avec les
membres du CPDPN demandeur.

9. Conclusion

L'examen TDM du squelette fcetal doit étre réalisé selon un protocole rigoureux par une équipe
entrainée et spécialisée en imagerie foetale en relation avec un CPDPN et aprées expertise échographique. Il est
souvent utile de recourir aux ouvrages de référence et de s'appuyer devant les cas difficiles sur un travail en
réseau (centre de compétence et centre de référence MOC, groupe MOC de la SFIPP http://www.sfip-
radiopediatrie.org/index.php/groupes-de-travail/groupem.o.c) ® ***.

A l'issue d'une exploration morphologique bien conduite, échographique et tomodensitométrique,
trois situations sont possibles:

- Le tableau d’imagerie est typique comme par exemple I'achondroplasie, la dysplasie thanatophore,

les formes sévéres d’ostéogénése imparfaite (Ol), la dysplasie cléidocranienne, certaines formes de



ciliopathies avec atteinte squelettique, certaines dysostoses... Un conseil éclairé peut étre donné aux
parents par le CPDPN.

- Plusieurs diagnostics sont possibles comme par exemple devant une incurvation fémorale ou des
calcifications de la maquette cartilagineuse. La prise en charge peut étre alors difficile.

- Malgré un bilan complet, les signes observés, le plus souvent une micromélie, restent sans
explication. Il peut s’agir d’une affection dont les signes ne deviendront évidents que plus
tardivement, apres la naissance, d'ou lI'importance d'un suivi a long terme de ces enfants a naitre.

Quel est I'avenir de ce type d'examen? La substitution par IRM de ce complément de I'échographie
qu'est la TDM feetale est pour l'instant non envisageable; les séquences "black bone" n'ont pas fait la preuve de
leur intérét en dehors de I'analyse du rachis feetal 4748 4930 31 || est difficile de préciser le délai qui nous sépare
du temps ou un séquencage rapide et peu couteux permettra le diagnostic des bases moléculaires de

I'anomalie squelettique dépistée par échographie.
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