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DIAGNOSTIC ET PRISE EN CHARGE D’UN FCETUS PORTEUR
D’UN SYNDROME D’OBSTRUCTION CONGENITALE DES VOIES
RESPIRATOIRES SUPERIEURES (CHAOS)
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Resume : Le syndrome d’obstruction congénitale des voies
respiratoires supérieures est une malformation rare dont
le pronostic est trés péjoratif sans intervention périnatale,
entrainant un déces in utero ou a la naissance. L'écho-
graphie et la résonance magnétique nucléaire permettent
de poser un diagnostic prénatal précis et de choisir les
techniques de médecine foetale interventionnelle les
mieux adaptées (ponction trachéale sous contréle écho-
graphique, reperméabilisation sous foetoscopie). Ces
approches réduisent les effets secondaires feetaux liés au
processus pathologique, et évitent a la mére le traitement
intrapartal ex utero et ses effets délétéres. S’il devient
indispensable, le traitement intrapartal ex utero permet
une prise en charge optimale du nouveau-né en sécurisant
ses voies respiratoires, tout en minimisant les dommages
hypoxiques, grace au maintien de la circulation materno-
foetale. Nous présentons I'histoire d'un couple confronté
a une suspicion de CHAOS a 21 semaines d’aménorrhée,
le parcours diagnostique et la prise en charge jusqu’a la
naissance de I'enfant.

Mots-cLés : CHAOS - Poumons hyperéchogénes -
Diaphragme inversé - Ponction trachéale - Procédure

EXIT

INTRODUCTION

Le terme CHAOS (acronyme anglais de
Congenital High Airway Obstruction Syndrome
ou syndrome d’obstruction congénitale des
voies respiratoires supérieures) est utilisé pour
la premiere fois par M. Hedrick et coll. en 1994
pour décrire I'obstruction compléte ou partielle
des voies respiratoires supérieures foetales cau-
sée par atrésie ou sténose du larynx ou de la
trachée proximale (1). Si le diagnostic n’est pas
posé en anténatal, la malformation ou ses consé-
quences entrainent un déceés fcetal in utero,
ou peu de temps aprés la naissance. Le dia-
gnostic prénatal est possible par I'’échographie
obstétricale, qui visualise les conséquences de
la malformation (poumons distendus et hyper-
échogenes, coupoles diaphragmatiques apla-
ties ou inversées, trachée distale dilatée, petit
coeur centralisé, ascite ou hydrops foetal) (2).
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DIAGNOSIS AND MANAGEMENT OF A FOETUS WITH CONGENITAL HIGH
AIRWAY OBSTRUCTION SYNDROME (CHAOS)

Summary : Congenital high airway obstruction syndrome is
a rare malformation whose prognosis is very poor resulting
in foetal or perinatal death if no perinatal intervention is
performed. However, ultrasound and magnetic resonance
enable an accurate prenatal diagnosis and optimal choice
of interventional foetal medicine techniques (transtracheal
puncture, fetoscopy). These approaches reduce foetal side
effects related to the pathological process, and avoid the
mother ex utero intrapartal treatment and its deleterious
effects. If it becomes indispensable ex utero intrapartal
treatment allows optimal management of the new born by
securing the foetal airways while minimizing risk for hypoxic
damage through the maintenance of maternal-foetal circu-
lation. We present the story of a couple with a suspected
case of CHAOS at 21 weeks of amenorrhea, the diagnostic
and the management until the birth of the child.

Kevyworps : CHAOS - Echogenic lungs - Inverted
diaphragm - Transtracheal puncture - Ex utero
intrapartal treatment

Le diagnostic différentiel avec une compression
d’origine extrinséque est posé a l'aide de la
résonance magnétique nucléaire (RMN) qui, de
plus, précise le niveau et 'étendue de la Iésion
(3)-

La médecine foetale interventionnelle sous
contrble échographique ou par foetoscopie per-
met d’éviter la mort foetale in utero, par un geste
provisoire ou thérapeutique (4). L'accouchement
se programme dans un centre multidisciplinaire
pour pouvoir, si nécessaire, appliquer le traite-
ment intra-partal ex utero (procédure EXIT) (5).
Il s’agit d’'un accouchement par césarienne élec-
tive permettant de réaliser I'intubation ou la tra-
chéotomie du nouveau-né, tout en maintenant
la circulation placentaire, ce qui évite I'hypoxie
néonatale.

CAS CLINIQUE

La patiente, 4gée de 29 ans, primigeste, se
présente pour un suivi de grossesse normale.
Elle n’a pas d’antécédent personnel, familial
ou génétique. Les futurs parents ne sont pas
consanguins.

La patiente est suivie réguliérement, a 7
semaines d’aménorrhée (SA) pour une datation
exacte, a 12 SA pour I'’échographie du premier
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trimestre complétée par un test prénatal non
invasif (normal).

A 20 SA, 'examen clinique est sans particula-
rité. L'échographie obstétricale révéle un foetus
de bonne vitalité, mais une ascite importante,
avec biométries abdominales supérieures au
percentile 90. Les autres biométries sont au
percentile 40. La quantité de liquide est normale,
la mesure du doppler ombilical est normale.
L’échographie est contrélée quelques jours

Figure 1. Echographie a 21 semaines d’aménorrhée

décrivant des poumons hyperéchogénes (étoiles), une

inversion des coupoles diaphragmatiques (croix), de
I’ascite (triangle) et une trachée dilatée sur sa partie
distale (fleche)
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Figure 2. RMN a 21 semaines d’aménorrhée
montrant la sténose focale du larynx sur une
distance de 7-8 mm (fleche)

15

plus tard. On y décrit des poumons hyperécho-
génes, une inversion des coupoles diaphrag-
matiques, et une trachée dilatée sur sa partie
distale (Figure 1). Le diagnostic de CHAOS est
suggéré. La résonance magnétique nucléaire,
montre un obstacle décrit comme une sténose
focale du larynx plutét que de la trachée proxi-
male, sur une hauteur de 7-8 mm, avec possible
passage residuel discret, et élargissement de
la trachée apres cette sténose (Figure 2). Le
CHAOS est confirmé. La ponction de liquide
amniotique réalisée le méme jour va montrer un
caryotype moléculaire normal. Jusqu’a 24 SA,
les contréles échographiques hebdomadaires
ne montrent pas d’autre malformation que cet
obstacle trachéal haut qui évoque une mem-
brane hyperéchogéne bombante en proximal,
avec un larynx qui semble normal. Les autres
anomalies (ascite, poumons distendus hyperé-
chogénes, petit coeur centralisé, trachée dis-
tale dilatée), conséquences du CHAOS, restent
stables.

Vers 23 SA, I'équipe multidisciplinaire de
médecine foetale propose la réalisation d’'une
ponction trachéale afin d’atténuer la dilatation
pulmonaire qui comprime le coeur et provoque
sa décompensation. Ce geste permet de différer
la réalisation d’'une foetoscopie pour tenter de
perforer I'obstacle trachéal a un age de gros-
sesse plus avancé. A 24 SA, la ponction tra-
chéale guidée par échographie raméne 27,5ml
de liquide. Apres cette décompression trachéale,
les contréles échographiques hebdomadaires
ultérieurs montrent une diminution du volume
pulmonaire, avec normalisation des coupoles
diaphragmatiques, réduction de I'ascite, et dis-
parition des autres signes de décompensation
cardiaque. On note cependant une augmenta-
tion progressive du liquide amniotique évoluant
vers un polyhydramnios, une dilatation Iégére
du sinus coronaire associée a la persistance de
la veine cave supérieure gauche, ainsi qu’une
image compatible avec une sténose duodénale.
Comme les futurs parents n’envisagent pas
d’interrompre la grossesse et ne souhaitent pas
prendre un risque de naissance prématurée, la
foetoscopie de perméabilisation, d’abord pro-
grammeée vers 27 SA, estréalisée a 37 SA, avec
accouchement programmeé dans la foulée. Les
équipes interventionnelles se sont préparées
pour réaliser une foetoscopie en vue de perforer
'obstacle trachéal haut puis induire 'accouche-
ment, ou, en cas d’échec de perméabilisation
des voies aériennes supérieures, mettre en
route la procédure EXIT et réaliser une trachéo-
tomie. La foetoscopie visualise I'obstacle sous
les cordes vocales, mais la reperméabilisa-
tion ne peut étre réalisée en toute sécurité, la
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malformation étant trop proche de celles-ci. La
procédure EXIT est réalisée. L’'équipe obstétri-
cale fait une césarienne sous tocolyse et rachi-
anesthésie par incision segmentaire basse
permettant I'acces a la téte, face en avant. Le
cou est mis en extension et I'équipe d’ORL
pédiatrique pratique une trachéotomie standard
sous circulation placentaire. L’intervention se
déroule sans incident.

Les suites opératoires pour la patiente sont
simples, si bien qu’elle met en route l'allaite-
ment maternel et apprend, avec son conjoint,
les soins quotidiens d’une trachéotomie.

L’enfant est rapidement opéré d’un
diaphragme duodénal et nourri par sonde naso-
duodénale. Il respire spontanément aprés 5
jours. Il commence a boire au sein au 24®™e jour.
A 5 semaines, il rentre a domicile avec une tra-
chéotomie et téte au sein. A 8 semaines, I'explo-
ration ORL ne permet pas la perméabilisation
des voies respiratoires, la sténose étant trop
proche des cordes vocales. La trachéotomie
doit rester en place. Une intervention de recons-
truction est envisagée vers 'dge d’un an.

DiscussioN

Le CHAOS est une malformation trés rare, la
plupart du temps sporadique, dont lI'incidence
exacte n’est pas connue (6, 7). Il décrit 'obstruc-
tion compléte ou partielle des voies respiratoires
supérieures foetales, associée a des images
échographiques déja décrites dans l'introduc-
tion. La malformation correspond embryologi-
quement a une atteinte supraglottique, glottique
ou infraglottique lors du développement des
sixiemes arcs pharyngiens, avec recanalisation
déficiente des voies respiratoires a 10 SA (8, 9).
L'obstacle peut étre causé par une atrésie laryn-
gée, une ageénésie trachéale, une sténose sous-
glottique, une toile ou des kystes laryngés. C’est
une malformation laryngo-trachéale qui ne peut,
en période anténatale, étre distinguée d’une atré-
sie proximale de la trachée. L’atrésie laryngée
semble étre la cause la plus fréquente (8).

Les images échographiques caractéristiques
s’expliquent par une réaction en chaine (10, 11).
Chez un feetus en bonne santé, les sécrétions
du parenchyme pulmonaire sont absorbées par
I'arbre trachéo-bronchique. Toutefois, en cas
d’obstruction de celui-ci, le fluide ne peut étre
éliminé. Sa clairance physiologique est altérée,
ce qui entraine une augmentation de la pression
intratrachéale. Le liquide s’accumule dans les
poumons, provoquant une augmentation de leur
volume. L’hypertrophie pulmonaire induit un apla-

tissement et, dans les cas graves, une inversion
des coupoles diaphragmatiques. Les poumons
distendus compriment les structures cardiaques
et médiastinales, entrainant un dysfonctionne-
ment cardio-vasculaire et une diminution du
retour veineux. Le coeur comprimé se centra-
lise et décompense. La diminution du retour vei-
neux et le dysfonctionnement cardiovasculaire
peuvent provoquer ascite et anasarque fcetale
(11). La deéglutition feetale perturbée va provo-
quer I'apparition d’un polyhydramnios ou d’un
oligoamnios, a cause de la compression de
’'cesophage par les voies respiratoires dilatées.
L’augmentation de la pression intra-pulmonaire
provoquée par l'obstruction peut donner lieu a
une altération supplémentaire de l'architecture
et du développement des poumons, avec un éti-
rement chronique du diaphragme. Ces I|ésions
accentuent le dysfonctionnement pulmonaire et
diaphragmatique postnatal, avec un besoin pro-
longé d’assistance ventilatoire mécanique (7).
Parfois, I'hypertrophie pulmonaire peut dispa-
raitre spontanément, ou secondairement a une
perforation des voies respiratoires dilatées ou
a une fistule trachéo-oesophagienne. Mais la
résolution apparente des poumons hyperécho-
genes foetaux en échographie ne signifie pas
nécessairement la résolution de la pathologie
sous-jacente (12).

L’association avec d’autres malformations
est fréquente (50 %), ce qui majore le pronos-
tic péjoratif. Parmi les affections monogéniques
impliquant le CHAQOS, citons le syndrome de
FRASER, autosomique récessif, associant
anomalies urogénitales, atrésie du larynx,
syndactylie, cryptophtalmie (11), le syndrome
des cbtes courtes-polydactylie (SRPS) (13) ou
le TACRD (acronyme de «Tracheal Agenesis
complex Cardiac anomalies, Radial ray defect,
Duodenal atresia») (11). Vanhaesebrouck et
coll. ont décrit un cas de CHAOS avec héri-
tage autosomique dominant d’'un pére et de
ses deux enfants affectés (13). Le CHAOS
peut aussi faire partie d’affections chromoso-
miques, comme la délétion du bras court du
chromosome 5 (maladie du cri du chat) et la
micro-délétion du bras long du chromosome
22 (22911.2- ou syndrome vélo-cardio-facial)
(13). Lorsqu’on diagnostique un CHAOS, avant
d’envisager une tentative de sauvetage foetal
par foetoscopie ou une naissance par procé-
dure EXIT, il est donc indispensable de recher-
cher les anomalies associées en raison de
leurs implications pour le pronostic.

Le diagnostic différentiel doit étre fait entre
le CHAOS et la malformation adénomatoide
kystique congénitale bilatérale de type lll,
la séquestration pulmonaire, ou une cause
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extrinseque d’obstruction comme les malfor-
mations lymphatiques, le tératome cervical, le
double arc aortique (11). L’outil diagnostique est
I’échographie, qui permet de visualiser les chan-
gements structurels secondaires a I'obstruction
des voies respiratoires, déja décrits. L'imagerie
prénatale peut étre complétée par une RMN
pour visualiser le niveau et I'étendue de I'obs-
truction. De plus, cet examen aide a exclure une
cause extrinséque (11).

Les interventions fcetales vont tenter de
modifier I'histoire naturelle de la maladie pour
améliorer la survie pré- et post-natale, et par-
fois, éviter la procédure EXIT. Ces interventions
peuvent réduire les déces foetaux en résolvant
les hydrops. Mais elles sont associées a un
risque de rupture prématurée des membranes
et d’accouchement prématuré. En se basant sur
le concept d’amélioration prénatale de certains
cas de CHAOS par décompression pulmonaire
via une fistulisation spontanée, Kohl et coll.
ont essayé de dilater une atrésie laryngee par
ballonnet avec placement d’'un stent a 21 SA
5/7¢, en insérant un fil dans la région atrétique
sous contrble foetoscopique échoguideé (14). La
méme équipe décrit, par la suite, un traitement
par laryngotomie foetoscopique intra-utérine au
laser a travers une membrane laryngée a 23
SA 6/7¢ (4). Chez notre patiente, I'équipe de
meédecine foetale et interventionnelle a choisi de
décomprimer les poumons par un geste provi-
soire de ponction trans-trachéale sous contrdle
échographique a 24 SA, pour atténuer la
décompensation cardiaque secondaire, et réa-
liser la foetoscopie a un terme de grossesse ou
le foetus est viable. L’évolution ultérieure favo-
rable a permis de post-poser la foetoscopie juste
avant I'accouchement programmé.

La procédure EXIT (acronyme anglais de
EX utero Intrapartum Treatment ou traitement
intrapartal ex utero) consiste a réaliser I'accou-
chement partiel du foetus lors d’'une césarienne
sous tocolyse, permettant de fournir le temps
nécessaire pour sécuriser les voies respira-
toires foetales alors que I'oxygénation fcetale
est maintenue par perfusion placentaire (15). Le
premier cas traité de la sorte avec succes a été
décrit par DeCou et coll. en 1998 (5). L’adop-
tion de cette procédure a permis de réduire la
mortalité néonatale, avec un taux de survie de
83 % (16). Le diagnostic anténatal permet de
préparer 'ensemble des intervenants a la pro-
cédure. Elle nécessite la coopération d’équipes
multidisciplinaires et une planification préopéra-
toire précise. Mais la procédure EXIT n’est pas
sans risque pour la meére. En effet, la réalisa-
tion inévitable d’'une césarienne sous tocolyse
crée une cicatrice utérine délétéere pour I'avenir

obstétrical et augmente le risque d’hémorragie
maternelle. L'enfant porteur d’'une trachéotomie
est un bébé silencieux, qui nécessite des soins
réguliers, et dont I’évolution médicale reste
incertaine. Chez notre patiente, l'intervention a
débuté par une foetoscopie laser qui n’a pas per-
mis la perméabilisation des voies respiratoires,
et s’est poursuivie par une procédure EXIT pour
permettre la trachéotomie de I'enfant sous circu-
lation foeto-maternelle en toute sécurité.

IMPLICATION CLINIQUE

La mise en évidence d’'un CHAOS chez un
foetus a un impact majeur sur la prise en charge
de la grossesse et de 'accouchement. Une fois
le diagnostic posé, il faut exclure I‘existence d’'un
syndrome poly-malformatif associé. Ensuite, les
risques augmentés de mort fcetale in utero, de
mortalité néonatale et de morbidité a long terme
chez les enfants survivants sont expliqués aux
futurs parents. L'interruption meédicale de gros-
sesse est une option discutée avec eux. Les
approches innovantes de la médecine feetale
interventionnelle ont pour objectif de diminuer
les effets secondaires de I'obstruction des voies
respiratoires sur le foetus ou de traiter la mal-
formation pour éviter a la patiente de subir la
procédure EXIT. Si une trachéotomie reste
indispensable, la procédure EXIT améliore le
pronostic vital du nouveau-né en évitant son
asphyxie inopinée.

CONCLUSION

Le CHAOS est une malformation congénitale
des voies respiratoires rare et mortelle, si elle
n’est pas reconnue en prénatal. Les images
échographiques typiques permettent de poser
le diagnostic. La RMN est 'examen complé-
mentaire de premier choix pour définir le niveau
d’obstruction. Les interventions prénatales
visent a réduire la compression intra-pulmo-
naire et cardiaque secondaire ou a supprimer
'obstacle sur les voies respiratoires, pour dimi-
nuer la morbi-mortalité foetale et maternelle. La
procédure EXIT évite 'hypoxie foetale a la nais-
sance, permettant la réalisation d’'une trachéo-
tomie néonatale sous circulation placentaire. Le
dialogue avec les futurs parents reste primordial
car cette malformation reste empreinte d’'une
morbidité non négligeable en cas de survie de
I'enfant, et est souvent associée a d’autres ano-
malies. Le conseil génétique est recommandé
pour la gestion des futures grossesses.
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