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Quintessence

@® Les anomalies cardiovasculaires comptent parmi les malformations congé-
nitales les plus répandues; elles requierent une intervention chirurgicale chez
le nouveau-né ou I’enfant dans plus de la moitié des cas.

® Le diagnostic échographique prénatal ne permet pas seulement une classi-
fication précoce des défauts cardiaques, mais contribue aussi a donner le meil-
leur conseil possible aux parents dans les domaines de la périnatologie, de la
cardiologie pédiatrique et de la cardiochirurgie, ainsi que pour la planification
de 'accouchement et des traitements futurs.

@® La connaissance préalable des anomalies vasculaires et cardiaques qui, non
traitées, peuvent causer in utero des lésions secondaires progressives évoluant
vers le développement d’un cceur fonctionnellement univentriculaire, souléve
de plus en plus fréquemment la question du moment optimal d’une interven-
tion pré- ou postnatale.

® ATheure actuelle, le test prénatal précoce assorti d’'une surveillance optimi-
sée de la grossesse est une mesure suffisante pour prévenir une décompen-
sation cardiaque intra-utérine dans plus de 90% des défauts cardiaques congé-
nitaux complexes, car des concepts établis de traitement postnatal existent de
longue date et la palliation prénatale n’a pas dépassé, méme dans la littérature
internationale, le stade de I'étude casuistique.

Summary
Prenatal diagnosis and therapy in congenital heart
disease - possible benefits and current shortcomings

® Babies with hypoplastic left or right heart syndrome or other malformations
with single ventricle physiology and associated hypoplasia of the great arter-
ies are still a challenge in terms of survival.

® The vast majority of these forms of congenital heart disease are related to
abnormal morphogenesis during early intrauterine development and can be
diagnosed accurately by foetal echocardiography.

@ Early knowledge of these conditions not only improves our understanding
of the progression of these malformations but is encouraging some researchers
to explore new minimal invasive therapeutic approaches with a view to early
pre- and postnatal cardiac palliation.

® The upcoming expansion of foetal cardiac interventions to ameliorate crit-
ically progressive foetal lesions intensifies the need to address issues such as
the adequacy of technology and patient selection, as well as morbidity of the
subjects undergoing these procedures.

Introduction

Les malformations cardiaques comptent parmi
les malformations congénitales les plus fréquen-
tes et sont rapportées avec une incidence de
0,5 a 1% chez les nouveau-nés. La moitié envi-
ron de ces malformations cardiaques et vasculai-
res sont séveres et nécessitent en général un ou
plusieurs traitements chirurgicaux chez le nou-
veau-né ou I’enfant en bas age [10, 11, 19, 23,
32]. En Suisse, toute femme enceinte a droit a
deux examens échographiques de routine dans
le cadre des soins prénatals prodigués par le
gynécologue traitant. En plus de suivre la crois-
sance de I'enfant et I’évolution de la grossesse,
le deuxiéme examen et — de plus en plus souvent
aussi — le premier ont pour fonction de déceler
d’éventuelles malformations. Or, des études
prospectives nationales et internationales sur le
dépistage prénatal des défauts cardiaques mon-
trent que seuls 10 a 30% des défauts cardiaques
et 20 a 50% des vices du cceur décelables en
échographie transthoracique apicale ventricu-
laire ont été effectivement diagnostiqués avant la
naissance [10, 17-20, 33, 35-38, 40, 52].

Si 'on examine attentivement les chiffres de
mortalité des nouveau-nés, on s’apercoit qu’'en-
viron 20% des déces de nourrissons et 50% des
déces par malformation cardiaque chez les nour-
rissons sont encore attribués a des anomalies
cardiaques ou a des malformations cardiovascu-
laires congénitales [11, 18, 19, 33, 34]. Une
collaboration interdisciplinaire entre la néonato-
logie, la médecine prénatale et I'obstétrique, la
cardiologie pédiatrique, la cardiochirurgie pé-
diatrique et la génétique humaine sont indispen-
sables pour améliorer la situation initiale d’un
traitement périnatal de ces nouveau-nés por-
teurs a la naissance d'une pathologie parfois
grave. Lorsqu’'un défaut cardiaque est identifié
avant la naissance, I'enfant peut souvent étre mis
au monde normalement au centre de soins péri-
natals ou de cardiologie pédiatrique, puis pris en
charge et traité dans I'un des services hospita-
liers attenants. A part les options thérapeutiques
qu’offrent la médecine intensive et le traitement
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médicamenteux, il est souvent important d’avoir
également la possibilité d’'un traitement inter-
ventionnel et/ou chirurgical précoce pour amé-
liorer le pronostic des nouveau-nés cardiaques
[10, 11, 18-20, 23, 27, 35, 36, 511.

Ainsi, plusieurs grandes études ont pu montrer
que la découverte prénatale d’ une transposition
des grands vaisseaux ou d’un syndrome d hypo-
plasie du ceceur gauche permettait d’améliorer
sensiblement non seulement la prise en charge
périnatale, mais aussi la mortalité et la morbi-
dité postopératoires des enfants concernés [3, 9,
18, 19, 45, 51]. D’autre part, des voix de plus en
plus nombreuses se font entendre pour postuler
que le traitement postnatal des malformations
cardiaques diagnostiquées in utero intervient en
fait trop tard, étant donné que les causes mor-
phologiques de ces pathologies (par ex. sténoses
ou dysplasies valvulaires) induisent des modi-
fications hémodynamiques intracardiaques et
intravasculaires qui entrainent souvent, durant
la croissance feetale, des lésions secondaires en
partie irréversibles de segments cardiaques et
vasculaires qui étaient indemnes de toute mal-
formation primaire [4, 6, 12, 13, 18, 19, 25-27,
30, 37, 45].

Il va sans dire que ces idées sur la genese et la
progressivité prénatale des malformations car-
diaques congénitales auront une influence déci-
sive sur les concepts de traitement futurs. Le
débat sur les évolutions possibles dans le do-
maine du traitement in utero de certains défauts
cardiaques obstructifs au cours des prochaines
années peut encore paraitre spéculatif a ’heure
actuelle [5, 6, 12, 13, 18, 19, 25-27, 30, 37, 45].
Néanmoins, cet article a pour but de fournir en
temps utile une présentation critique condensée,
non seulement des possibilités actuelles de diag-
nostic et de conseil prénatal, mais aussi des pre-
mieres casuistiques in utero.

Indications et limitations
du diagnostic cardiaque prénatal

Le probléme de I’adressage a un service de car-
diographie fetale spécialisé dans la recherche ou
la confirmation du diagnostic d’'une malforma-
tion cardiaque congénitale est étroitement lié a
celui de la reconnaissance de facteurs de risque
éventuels. Des facteurs de risque anamnestiques
ou génétiques, évent. moléculaires (anamnese
familiale, exposition a des agents tératogenes au
début de la grossesse, maladies gravidiques,
nouvelles mutations démontrables en génétique
moléculaire) n’existent que chez environ 10-30%
des feetus porteurs de vices du ceeur [16, 18, 19,
21, 22, 32, 34, 35, 37]. Par conséquent, comme
dans 70-90% des défauts cardiaques congéni-
taux, aucun facteur de risque ne peut étre décelé
ni par 'anamneése, ni par des méthodes conven-
tionnelles, génétiques ou moléculaires, seules les
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«anomalies échographiques» au dépistage obs-
tétrique dans le cadre de la prévention prénatale
peuvent servir de guide a une utilisation efficace
de I'expertise disponible dans les centres préna-
tals et périnatals.

Dans un «collectif a faible risque», I'’échographie
transthoracique apicale ventriculaire permet a
elle seule de déceler environ 40-50% des défauts
cardiaques congénitaux; 1’examen additionnel
des voies d’écoulement sanguin et des deux gran-
des arteres fait monter ce taux a 65-70%, un chif-
fre qui inclut 'ensemble des défauts cardiaques
critiques [17-20, 33, 34, 36, 371. Toutefois, ce po-
tentiel est actuellement loin d’étre atteint. Dans
les rapports de diagnostic de malformations
prénatales, les défauts cardiaques congénitaux
sont clairement sous-représentés par rapport a
d’autres malformations organiques, vu qu’ils
échappent au diagnostic prénatal dans la plupart
des cas [10, 11, 16-20, 24, 28, 33, 36, 38, 40,
52]. Laraison en est que I'interprétation des ima-
ges de coupe prises depuis plusieurs points de
focalisation exige une bonne capacité de vision
spatiale de I’examinateur, et que méme I’évalua-
tion d’images d’échographie transthoracique
apicale ventriculaire parfaitement réglées dé-
pend largement du niveau de formation de I'éva-
luateur. En outre, la qualité de 'image diagnos-
tique du ceeur du feetus dépend fortement de la
constitution et de I’étendue des couches tissulai-
res maternelles et feetales qui le recouvrent.

Il est d'une importance cruciale que toutes les
malformations soient recensées le plus précisé-
ment possible au stade prénatal, en particulier
pour I'enfant a naitre chez lequel le diagnostic
prénatal a permis de déceler des malforma-
tions extracardiaques supplémentaires. Le cas
échéant, la détection d’anomalies chromosomi-
ques concomitantes permet de renoncer a d’au-
tres mesures diagnostiques ou de nature a pro-
longer la grossesse, qui sont éprouvantes pour la
mere et dont certaines peuvent compromettre
sérieusement le pronostic feetal.

Un autre groupe de patientes, de plus en plus
nombreuses, qui devraient faire I’objet de mesu-
res intensives de diagnostic prénatal sont celles
qui renoncent délibérément a un examen
chromosomique pourtant indiqué dans leur cas,
parce que la procédure (par ex. amniocentese
ou choriocentese) comporte un faible risque de
fausse couche. Dans ce collectif plus qu’ailleurs,
I'exclusion certaine d'un vice du cceur chez le
feetus par échographie est d’autant plus impor-
tante qu’environ 50% des nouveau-nés porteurs
de trisomie 21, 99% des porteurs de trisomie 18,
90% des porteurs de trisomie 13 ainsi que 35%
des foetus atteints du syndrome d’Ullrich-Turner
présentent un défaut cardiaque [18, 19, 20-22,
28, 33, 34, 40]. Il n’existe a ce jour que peu d’étu-
des réalisées dans I’espace germanophone qui
aient examiné dans quelle mesure les défauts
cardiaques congénitaux sont réellement dépistés
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Figure 1

Image d’'un cceur feetal porteur d’'une malformation
en échocardiographie bidimensionnelle. Vue transtho-
racique apicale ventriculaire dans la 24° semaine de
grossesse, avec insuffisance de la valvule tricuspide
(jet bleu turbulent) secondaire a une atrésie de la val-
vule pulmonaire et septum intact pendant la systole.
En raison du degré d'obstruction extréme des voies
d’écoulement sanguin, le ventricule droit a montré,
pendant toute la suite de la grossesse, une progres-
sion des processus de modification endocardiques et
myocardiques existants a I'admission.

chez les feetus dans le cadre général de la pré-
vention prénatale et les parents sont adressés
a un centre de périnatologie/cardiologie pédiatri-
que pour le diagnostic approfondi, le conseil et la
planification des traitements futurs [23, 24, 40].
Au vu de leurs résultats, qui ont criiment révélé
par ex. que le taux de détection prénatale des pa-
thologies congénitales du cceur droit ne dépas-
sait pas 10%, les auteurs ont fort justement
conclu que des progres décisifs ne seraient pos-
sibles qu’au prix d’'une amélioration notable du
niveau de formation et de I’équipement techno-
logique de tous les acteurs impliqués dans le dé-
pistage prénatal des malformations. Le fait que
le diagnostic externe de suspicion d’un défaut
cardiaque puisse étre confirmé chez la plupart
des feetus examinés dans un centre régional de
médecine prénatale souligne I'importance de la
détection primaire dans le cadre de ces examens
préventifs [18-20, 23, 24, 33, 35, 36]. La plupart
des défauts cardiaques congénitaux peuvent en
principe étre diagnostiqués lors de I’échocardio-
graphie prénatale, et le taux de détection se situe
entre 85 et 95% dans les centres tertiaires de péri-
natologie [9-11, 16-20, 23, 24, 35, 36, 44].

Il reste malgré tout quelques cas ol un diagnos-
tic exact et complet n’est possible qu'apres la
naissance, car toutes les méthodes actuelles
d’imagerie des défauts cardiaques in utero se
heurtent a de nombreuses limites. Elles sont
notamment sujettes a des perturbations dues aux
mouvements du feetus et leur efficacité dépend
fortement de la position feetale. Les segments
cardiaques couverts par des structures osseuses
appartenant au thorax, au dos ou aux membres
du feetus, ou les structures postérieures du cceur
en présence d’un oligohydramnios ou d’un an-
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hydramnios sont impossibles a visualiser inté-
gralement, surtout sila grossesse est avancée, en
raison de l'absence de fenétre échographique
«feetale». Une autre limite se trouve dans la
visualisation suboptimale ou incompléte de seg-
ments cardiaques feetaux lorsque I'espace de
transmission des ultrasons a travers les structu-
res maternelles est augmenté ou se trouve en
conditions placentaires ou amniotiques défavo-
rables (par ex. feetus en position profonde dans
l'utérus ou I'abdomen).

Dans la pratique clinique, les spécialistes en
médecine prénatale, en périnatologie, en néona-
tologie, en cardiologie et en cardiochirurgie
pédiatriques sont confrontés presque quotidien-
nement a un certain flou dans le diagnostic
cardiaque prénatal. Malgré toutes ces limites
connues de longue date, la détection prénatale
précoce des défauts cardiaques contribue de
facon décisive a l'optimisation de la prise en
charge pré- et périnatale. Celle-ci se compose
d’un conseil interdisciplinaire complet aux pa-
rents, d’'un éventuel diagnostic chromosomique
prénatal, de I'exclusion par échographie de toute
malformation extracardiaque, du choix du lieu et
de la date de I'accouchement dans un centre de
périnatologie ou de cardiologie pédiatrique et
enfin, de la capacité de réaliser des interventions
immeédiates sur des défauts cardiaques critiques.
Le seul diagnostic prénatal d’'une anomalie car-
diaque, non accompagné d’un conseil en cardio-
logie/cardiochirurgie pédiatrique portant sur
I’ensemble des aspects du pronostic prénatal
et postnatal, crée non seulement une inquiétude
extréme chez les parents mais peut, dans des cas
isolés, mettre en danger la continuité de la gros-
sesse.

Progression in utero de défauts
cardiaques congénitaux

Des séries d’études en cardiologie pédiatrique
postnatale ont montré que treés peu de défauts
cardiaques évoluent sans intervention vers une
amélioration, voire une guérison spontanée au
cours du temps (par ex. réparation spontanée
d’un défaut musculaire du septum ventriculaire).
Au contraire, la plupart des défauts cardiaques
congénitaux, en particulier des défauts com-
plexes, montrent une évolution progressive
continue avec des phénomeénes secondaires
consécutifs tels que des troubles du rythme ou
une insuffisance myocardique. Dans les sténo-
ses/atrésies valvulaires diagnostiquées a un
stade précoce, on observe déja souvent in utero
une augmentation des processus de modification
ventriculaire produisant des lésions secondaires
endocardiques et myocardiques parfois irréver-
sibles du cceur feetal. De plus, la réduction nota-
ble du débit sanguin provoquée par une sténose
valvulaire ou des atrésies valvulaires dans le lit
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vasculaire situé en aval produit une diminution
et, souvent, une asymétrie de la croissance vas-
culaire avec hypoplasie secondaire (congénitale)
des vaisseaux.

C’est ainsi que depuis les débuts du diagnostic
échocardiographique prénatal, d’'innombrables
rapports ont été publiés sur la progression intra-
utérine et la hausse des taux d’avortements et de
mort a la naissance chez des feetus porteurs de
défauts cardiaques [2, 5, 6, 18, 25, 27, 30, 32,
37, 45, 46). 1l en ressort que, dans la situation
prénatale, comme pour le traitement postnatal
de cardiologie/cardiochirurgie pédiatrique, la
décision non seulement de diagnostiquer, mais
aussi de traiter les défauts cardiaques le plus tot
possible pour prévenir des dommages irréversi-
bles aux organes aurait un impact déterminant.
Toutefois, les structures cardiaques correspon-
dantes des foetus ne deviennent accessibles a de
nombreuses procédures diagnostiques et théra-
peutiques qu’a un stade plus avancé (apres la
18°semaine de grossesse). Ainsi, dans la plupart
des types de malformations cardiaques, la 1ésion
organique est déja considérable au moment du
diagnostic prénatal et ne pourrait plus étre cor-
rigée par une intervention in utero.

Traitement minimal invasif du foetus

Le traitement prénatal du foetus malade est un
domaine de travail de la périnatologie qui est ap-
pelé a connaitre un développement trés dynami-
que. Grace aux progres foudroyants de la minia-
turisation de nombreux systémes endoscopiques
et canulaires, le nombre de maladies du feetus
déja sujettes a une évolution progressive in utero
qui sont devenus accessibles a un traitement pré-
natal ne cesse de s’accroitre [1, 7, 27, 30, 31, 37,
39, 43, 45, 47-49].

Enrecourant a la coagulation laser surveillée par
feetoscopie, on parvient par ex. a interrompre
des anastomoses vasculaires communicantes
dans le placenta lors d'un syndrome de transfu-
sion interfeetale gémellaire [7, 33, 47, 49]. Les
expériences recueillies avec des interventions
feetoscopiques étendues sur des feetus telles que
les palliations temporaires in utero des hernies
diaphragmatiques, des myéloméningoceles ou
des obstructions des voies urinaires distales se
limitent pour I'heure a quelques rares centres
dans le monde. Les lésions secondaires, parfois
nettement moindres, qui ont été publiées chez
ces enfants font apparaitre ces méthodes expé-
rimentales comme prometteuses, et pourtant
celles-ci n’ont pas encore trouvé leur place dans
les soins médicaux de routine, faute de résultats
a long terme que I'on puisse comparer a la vaste
expérience acquise en chirurgie/urologie/neuro-
chirurgie pédiatriques postnatales [1, 15, 33, 39,
47-49, 53]. Quelques interventions cardiaques
prénatales ont méme été réalisées chez des feetus
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humains, par analogie aux objectifs de «correc-
tion précoce» de la cardiochirurgie pédiatrique
postnatale moderne [6, 14, 18, 19, 27, 37, 45].
On a surtout pratiqué des ponctions trans-
abdominales et transthoraciques du ceeur feetal
contrdlées par échographie pour I'introduction
d’'un cathéter de dilatation que l'on a ensuite
poussé jusque dans I'appareil valvulaire sténosé.
Surles 13 premiers feetus présentant une sténose
critique de la valvule aortique chez lesquels une
telle intervention in utero a été pratiquée et éva-
luée dans le monde, un seul enfant a survécu a
long terme [28, 29, 37, 39]. Parmi les études qui
ont suivi, de plus récentes, dont certaines sont
toujours en cours, semblent montrer un taux plus
élevé de survie et de succes [6, 27, 45].

Questions ouvertes

Les difficultés techniques mises a part, il convient
de discuter d’une série de questions en rapport
avec le résultat optimal chez des enfants dont les
défauts cardiaques étaient déja progressifs in
utero. L'évolution naturelle de défauts cardia-
ques décelés in utero doit également faire 1'objet
de recherches continues et intenses, vu qu'une
analyse modifiée des résultats permet de décrire,
pour une partie de ces défauts, une stabilisation
ou une absence de progression dans la situation
prénatale; ceci inciterait plutdt a la retenue devant
le recours a d’éventuelles interventions intra-
utérines susceptibles de déclencher un accouche-
ment prématuré, par rapport aux opérations post-
natales qui comportent un risque plus faible
[5, 6, 12-14, 25-27, 30, 32, 37, 42, 45, 51, 54].
Leffet favorable présumé de ces technologies —
du fait de 'avancement du moment d’interven-
tion — sur le pronostic du patient devra étre éta-
bli par des études bien congues dans les années
a venir. Des enfants atteints d’atrésie valvulaire
pulmonaire et ayant subi une intervention post-
partum par cathétérisme peuvent fort bien en-
core présenter une nette hausse des dimensions
ventriculaires droites et peut-étre méme une pal-
liation biventriculaire. I'essentiel est de disposer
d’'une documentation individuelle prénatale et
postnatale soigneusement établie et suffisam-
ment longue pour chaque cas, ainsi que d’une col-
lection et d’une évaluation des données dans les
registres internationaux. Seule une coordination
des efforts de centres nationaux et internationaux
sélectionnés permet d’escompter un progres
scientifiquement démontrable dans ce domaine
de la médecine périnatale interventionnelle.

Conclusion

Avec les interventions précoces présentées dans
cet article, on disposera dans un avenir proche
d’une procédure complémentaire aux modalités
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conventionnelles connues de traitement postna-
tal pour quelques-uns des défauts cardiaques
prénatals a évolution progressive. Il deviendra
ainsi toujours plus difficile pour les spécialistes
de médecine prénatale et périnatale d’émettre
une recommandation quant au moment oppor-
tun d’adresser une femme enceinte d’'un enfant
présentant les criteres susmentionnés. Pour cela,
il est urgent de créer des aides a la décision en
initiant des études d’évaluation dans des centres
spécialisés dans le diagnostic et le traitement
d’enfants cardiaques. Cela dit, il convient aussi
de poser des exigences particulieres au conseil
interdisciplinaire et a I'accompagnement psy-
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