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Cyclopie avec trompe, une anomalie congénitale rare : a propos d'un cas
Cyclopia with proboscis, a rare congenital anomaly: a case report
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Summary
Cyclopia corresponds to the most severe form of alobar
holoprosencephaly. It is a rare congenital malformation
characterized by the fusion of the two orbits and the
presence of a single eye in the middle of the forehead,
hence its name. It is incompatible with life, and due to
limited knowledge in the literature, the exact etiology of
this condition remains undetermined. We report the case of
a cyclopic newborn, delivered vaginally by a 23-year-old
primiparous and primigravid woman (P1G1A0) with no
history of miscarriage. There was a history of
antituberculosis medication intake for six months to treat
pulmonary tuberculosis diagnosed during the first trimester
of pregnancy. No prenatal ultrasound was performed. She
presented to the labor ward and delivered a term live female
newborn weighing 3300 grams, presenting a single median
eye with a proboscis above it, absence of the eyelashes,
eyebrows, nose and cleft lip or palate. The newborn died
four hours after birth. This case, presented because of its
rarity, highlights the importance of prenatal screening and
ultrasound monitoring during pregnancy to enable early
detection of lethal malformations. Cyclopia remains a
diagnostic and ethical challenge in resource-limited
countries.
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Résumé

La cyclopie correspond a la forme la plus sévére de
I'holoprosencéphalie alobaire. C’est une malformation
congénitale rare caractérisée par la fusion des deux
orbites et la présence d'un seul ceil au milieu du front
d'ou son nom. Elle est incompatible avec la vie et en
raison des connaissances limitées dans la littérature,
I’étiologie exacte de cette affection reste indéterminée.
Nous rapportons le cas d’un nouveau-né cyclopien, né
par voie basse d’une femme de 23 ans, primipare et
primigeste, sans antécédent d’avortement (P1G1AO0).
Il existait un antécédent de prise de médicaments
antituberculeux durant six mois contre la tuberculose
pulmonaire diagnostiquée au premier trimestre de la
grossesse. Aucune échographie n’a été réalisée. Elle
s’est présentée en salle de travail et, a donné naissance
a un nouveau-né a terme de sexe féminin vivant,
pesant 3300 grammes présentant un ceil médian
unique au-dessus duquel situait une trompe ; I’absence
de cils, de sourcils, de nez et de fente labiale ou
palatine. Le nouveau-né était décédé 4 heures apres la
naissance. Ce cas, présenté en raison de sa rareté, met
en évidence I’importance du dépistage prénatal et du
suivi échographique des grossesses, afin de détecter
précocement les malformations létales. La cyclopie
demeure un défi diagnostique et éthique dans les pays
a ressources limitées.
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Introduction

La cyclopie ou synophtalmie, est une anomalie
congénitale rare et mortelle, ainsi qu'une forme
rare d'holoprosencéphalie (HPE). Elle survient
suite a une séparation incompléte du
prosencéphale en deux hémisphéres lors de
'organogeneése (entre le 18e et le 28e jour de
gestation), entrainant un échec de la division
de l'orbite en deux cavités oculaires. Cette
entité représente une atteinte développementale
de la terminaison antérieure de la plaque
neurale. Généralement, le nez est absent ou
remplacé par un nez non fonctionnel en forme
de trompe (1). Une telle trompe, qui apparait
généralement au-dessus de l'eeil central, est
caractéristique d'une forme de cyclopie appelée
rhinencéphale ou rhinocéphalie (1). Bien que
son incidence globale soit estimée a environ 1
cas pour 13 000 a 20 000 naissances, ces
chiffres sont majoritairement basés sur des
études menées dans des pays développés
(2). L’étiopathogénie est mal comprise. On
incrimine des facteurs environnementaux,
génétiques, les anomalies chromosomiques ou
le plus souvent la cyclopie fait partie intégrante
d’un syndrome polymalformatif (3). Cette
pathologie incompatible avec la vie présente
une importante variabilité clinique qui résulte
probablement de sa grande hétérogénéité
génétique (3). A notre connaissance, il s'agit
du deuxiéme cas de cyclopie signalé en
République démocratique du Congo (RDC).
Nous rapportons un cas de cyclopie chez un
nouveau-né féminin a terme, issu d’un mariage
non consanguin, sans antécédents familiaux de
malformations, dans un contexte a ressources
limitées ou le suivi prénatal est souvent
insuffisant. Ce cas illustre I’importance du
diagnostic anténatal et d’un suivi optimal de la
grossesse dans nos régions.

Description du cas

Il s’agissait d’une femme de 23 ans, primipare
et primigeste, sans antécédent d’avortement
(P1G1AO0), qui s’est présentée pour des lombo-
hypogastralgies intermittentes en salle de
travail de 1’hopital général de Mushenge a 40
semaines et 3 jours d’aménorrhée, selon la date
de ses dernieres regles, pour un accouchement
a terme. Elle appartenait & un bas niveau socio-
économique, sans suivi prénatal, et aucune
échographie anténatale n’avait été réalisée
durant cette grossesse. Elle rapportait un
antécédent de contage tuberculeux intrafamilial
au premier degré. Au premier trimestre de sa
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grossesse, elle avait elle-méme développé une
tuberculose pulmonaire et avait été traitée par
une  polychimiothérapie  antituberculeuse
pendant six mois. De plus, la meére n'a
mentionné aucun antécédent d'exposition a des
radiations pendant la grossesse, notamment au
premier trimestre. Lors de l'interrogatoire a
l'admission, les parents n'ont pas mentionné
d'antécédents d'anomalies congénitales ni de
mariages consanguins avec leurs proches. A
I’admission, la patiente était en bon état
général, consciente, et ses parametres vitaux
étaient stables. A l'examen abdominal, les
contractions  utérines d’intensité accrue,
sensible a la palpation ; la hauteur utérine était
de 33 cm ; présentation céphalique et la
fréquence cardiaque feetale régulicre a 139
battements par minute (bpm). Au toucher
vaginal, le col de [I'utérus légérement
postérieur ; court ; mou ; dilaté a 4 cm et la
membrane amniotique était intacte. Tous ses
examens de laboratoire étaient dans les limites
de la normale.Elle a accouché par voie basse
d’un nouveau-né de sexe féminin, le score
d'Apgar était de 5/10 a la 1™ minute ; 6/10 a la
5¢ minute et de 7/10 a la 10° minute. Le poids
¢tait de 3300 grammes ; une taille vertex-
talons était de 44 cm ; le périmetre cranien,
thoracique et abdominal mesuraient
respectivement 25 cm, 27 cm et 28,5 cm. Lors
de l'examen physique initial, un ceil avec deux
cornées et une trompe de 4 cm située au-dessus
de P’ceil ont été observés au milieu du front.
Les fissures optiques montraient des segments
ressemblant a des paupiéres. Le nouveau-né
présentait une absence de cils, de sourcils et de
nez, tandis que ses oreilles externes étaient
normales. Bien que le nouveau-né ait eu une
micrognathie, aucune fente labiale ou palatine
n'a été observée. La peau du nouveau-né était
cyanosée, probablement en raison d'une
hypoxie (figure 1). Ses signes vitaux a la
naissance €taient les suivants : Température :
36,3°C, Fréquence -cardiaque 183 bpm,
Fréquence respiratoire : 69 cycles par minute
(cpm), Saturation en oxygeéne : 80 %, autant
d'¢léments qui ont permis de conclure a une
cyclopie. Malheureusement, le nouveau-né est
décédé dans les 4  heures suivant
I’accouchement d’une insuffisance respiratoire.
Aucune autre anomalie congénitale physique
extérieure grave n’a ét¢ observée. et le placenta
¢tait normal. Aucune évaluation histologique et
biochimique n'a été réalisée. Les parents n’ont
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pas consenti a un caryotype ; cependant, ils ont
bénéficié de conseils ; du soutien
psychologique et la planification familiale en
vue de la prochaine grossesse.
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Figure 1 : Nouveau-né présentant une cyclopie bien marquée avec une trompe ; un gros ceil unique au

milieu du front ; une absence totale des cils, des sourcils, du nez et des orbites et sans aucune autre
anomalie physique externe visible.
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Discussion

Cette observation décrit les illustrations
cliniques d’un cas de cyclopie chez un
nouveau-né issu d’une grossesse non suivie. Le
diagnostic était port¢ en salle de naissance
dans un contexte d’accouchement eutocique.

Ce cas de cyclopie était le premier cas
rapport¢ dans la famille.La cyclopie avec
trompe est une forme rare
d'holoprosencéphalie (HPE), dont quelques cas
supplémentaires ont été signalés dans le monde
(4). L'HPE est une malformation cérébrale
humaine complexe résultant d'un clivage
incomplet du prosencéphale en hémispheres
droit et gauche. Trois niveaux de gravité
croissante de I'HPE sont décrits : I'HPE lobaire,
ou les ventricules droit et gauche sont séparés,
mais avec une certaine continuité a travers le
cortex frontal ; 'HPE semi-lobaire avec une
séparation partielle, et la forme la plus sévere,
I'HPE alobaire, avec un seul ventricule cérébral
et aucune fissure interhémisphérique (5).
L’étiopathogénie est encore mal comprise. La
cause exacte de cette malformation rare
demeure inconnue, mais les recherches ont
révélé l'existence de multiples facteurs de
risque, notamment des infections congénitales
(toxoplasmose, rubéole, cytomégalovirus,
herpes), des expositions tératogénes et des
causes génétiques (consanguinité ainsi que
l'incrimination  de  plusieurs  mutations
génétiques). Parmi les expositions tératogenes
possibles, dont le risque accru a été observé
dans le modéle animal, figurent -certains
médicaments (salicylés, corticoides, lithium,
antiépileptiques, acide rétinoique, agents
anticancéreux), un  mauvais  controle
glycémique (hyperglycémie) et une
consommation élevée d'alcool, qui n'ont pas
encore ¢té observés chez 1'Homme (3).
Cependant, dans notre cas présenté, aucun
facteur de risque n'a pu étre identifié, comme
l'ont également constaté Diouf et al. (6).
Dans la série de Dia A et al. (7), la notion de
consanguinité a ¢été rapportée. Chez notre
patiente, aucune notion de consanguinité
n’était retrouvée. La cyclopie conduit souvent
a une mortinaissance, car le cerveau et d'autres
parties du corps ne se développent pas
normalement chez les foetus atteints de ce
trouble. Le cerveau d'un nouveau-né attein de
cyclopie ne peut pas gérer la formation des
autres organes nécessaires a la survie (8). En
RDC, Bihamba et al. (9), ont rapporté une
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espérance de vie de 30 minutes chez un
nouveau-n¢ atteint de cyclopie. Dans notre cas,
malgré une anomalie respiratoire, le nouveau-
né a survécu 4 heures. Dia et al. au Sénégal (7),
ont décrit un pronostic plus prolongé, avec le
décés survenu a 4 mois, mettant en évidence la
rareté et I’hétérogénéité des issues vitales chez
ces patients. Un nouveau-né qui développe une
cyclopie ne survit souvent pas a la grossesse.
Cela est di au fait que le cerveau et les autres
organes ne se développent pas normalement.
Le cerveau d'un nouveau-né atteint de cyclopie
ne peut pas soutenir tous les systemes de
l'organisme nécessaires a la survie. La prise en
charge des malformations congénitales 1étales
souleve des enjeux ¢éthiques et légaux
importants. Si D’interruption de grossesse est
autorisée dans de nombreux pays pour des
anomalies sévéres, elle reste interdite dans
certains contextes pour des raisons culturelles,
religieuses ou légales. Dans notre cas,
I’absence de suivi prénatal a empéché un
diagnostic précoce et toute possibilité
d’interruption  médicale de  grossesse,
soulignant la nécessit¢ d’une légitimation
mondiale de cette pratique dans des situations
similaires. La cyclopie peut étre diagnostiquée
par échographie des les premieres semaines de
gestation, généralement entre la troisi¢me et la
quatriéme semaine, et une échographie réalisée
apres cette période permet souvent de détecter
les  signes  caractéristiques de  cette
malformation ou d’autres formes
d’holoprosencéphalie  (10). Dans  notre
observation, la patiente a ét¢ vue pour la
premicre fois en salle d’accouchement et
n’avait bénéfici€ d’aucune consultation
prénatale ni d’échographie anténatale. Face a
un premier cas d’holoprosencéphalie dans la
fratrie, le conseil génétique s’avere essentiel
pour évaluer les risques de récidive et prévenir
la survenue de malformations similaires.Ce cas
illustre également 1’importance de sensibiliser
et d’éduquer les femmes en age de procréer a
I'importance des consultations prénatales,
particulicrement  dans les pays en
développement comme la  République
Démocratique du Congo. Notre patiente a regu
des conseils approfondis sur sa situation et a
¢été encouragée a adopter des mesures visant a
réduire divers facteurs de risque.
Conclusion

L’holoprosencéphalie est une anomalie
congénitale rare avec un tableau clinique
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hétérogéne. La forme la plus sévére réalise le
tableau de cyclopie. Cette derniere est
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incompatible avec la vie. Le diagnostic
prénatal de la cyclopie peut étre réalisé
précocement par échographie, et une meilleure
connaissance du  spectre des  signes
¢échographiques de la cyclopie peut améliorer
la précision du diagnostic prénatal. L’accent
doit &tre mis sur la réalisation précoce de
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