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RESUME . Objectif : Cette étude se propose d’analyser plu-
sieurs parameétres concernant la sténose supravalvulaire aor-
tique (SSVAO) chez les enfants, I'age du diagnostic, le lieu de
résidence, I'existence éventuelle d'une pathologie métabolique
ou d'un syndrome dysmorphique ainsi que les éventuelles |é-
sions des ostia coronaires, les moyens de diagnostic et le deve-
nir de ces patients. Matériel et méthodes : Un large groupe de
patients (2868) porteurs d'une cardiopathie congénitale, enre-
gistrés entre le 1/05/1999 et le 30/04/2010, au Registre national
de cardiologie pédiatrique et congénitale, Société libanaise de
cardiologie a Beyrouth. Résultats : Une SSVAo a été retrouvée
chez 14 patients (0,5%) agés de 8,5 mois a 15 ans. Le syndrome
de Williams et Beuren fut le plus fréquent (6 cas) sans sténoses
ostiales et asymptomatiques, non traités, suivi par les formes
sans syndrome dysmorphique (5 cas) sans sténoses ostiales
et dont 1 a été opéré pour une SSVA0 serrée et enfin 3 cas de
forme homozygote de I'hypercholestérolémie (HCF) traités diffé-
remment: un a bénéficié d’une transplantation hépatique vers
I'age de 4,5 ans mais a développé malgré la normalisation des
chiffres du cholestérol une SSVAo associée a des lésions ostiales
séveres 10 ans apres la transplantation, un a été traité par pon-
tage coronarien et le dernier traité médicalement. Conclusion :
La SSVAo est une pathologie trés rare mais sa découverte doit
faire rechercher des Iésions coronaires associées, en particulier
en cas d'HCF. La surveillance échographique est impérative et
vise a détecter cette anomalie ainsi que les lésions coronaires
éventuelles. La moindre suspicion doit faire réaliser des exa-
mens plus poussés en vue de détecter des sténoses ostiales.

Mots-clés: hypercholestérolémie familiale, syndrome de
Williams et Beuren, transplantation hépatique

INTRODUCTION

La sténose supravalvulaire aortique (SSVA0) est une
malformation cardiaque trés rare, constituant moins de
7% de I’ensemble des causes d’obstacles a 1’éjection du
ventricule gauche et observée chez 1/20000 nouveau-nés
[1-2]. Cette malformation peut étre isolée, ou peut faire
partie du syndrome de Williams et Beuren (W&B) dans
56% des cas [3], par mutation du chromosome 7q11.23
[4-5]. Plus rarement, cette sténose peut étre acquise et se

ABSTRACT - Objective : This study aims to analyze sev-
eral parameters concerning the supravalvular aortic steno-
sis (SVAS) in children such as age of diagnosis, place of
residence, the existence of a metabolic disorder or dysmor-
phic syndrome and possible damage to the coronary ostia,
the means of diagnosis and outcome of these patients.
Materials and Methods : A large group of patients (2868)
with congenital heart disease enrolled between 1 May 1999
and 30 April 2010 at the National Register of Pediatric and
Congenital Heart Disease, Lebanese Society of Cardiology.
Results : SVAS were found in 14 patients (0.5%) aged 8.5
months to 15 years. The Williams Beuren syndrome was the
most common etiology (6 cases) without ostial stenosis,
asymptomatic and not treated, followed by forms without
dysmorphic syndrome (5 cases) and without ostial stenosis,
one patient was operated because of severe SVAS ; finally,
3 cases of homozygous familial hypercholesterolemia treated
differently: a patient had a successful liver transplantation at
age of 4.5 years but has developed, despite the normali-
zation of cholesterol level, a SVAS associated with severe
ostial lesions 10 years after transplantation, another treated
by coronary artery bypass graft surgery and the latter treated
medically. Conclusion:SVAS is a very rare disease, but its
discovery must lead to search for coronary lesions especial-
ly in presence of homozygous familial hypercholesterolemia.
The ultrasound monitoring is mandatory and is designed to
detect this anomaly and early coronary lesions. The slightest
suspicion should carry out more extensive explorations to
detect ostial stenosis.

constitue en quelques années dans la forme homozygote
de I’hypercholestérolémie familiale et peut étre associée
a une sténose valvulaire aortique dans 40% des cas en-
viron [6-9].

A partir du Registre national de cardiologie pédia-
trique et congénitale (RNCPC) a la Société libanaise de
cardiologie, nous avons relevé tous les cas de SSVAo dans
le but d’étudier 1’épidémiologie de cette anomalie dans la
population libanaise, les anomalies cardiaques éventuelle-
ment associées, et la prise en charge médico-chirurgicale.
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PATIENTS ET METHODES

C’est une étude rétrospective basée sur les données
des patients inscrits entre 1999 et 2010 dans le RNCPC.
Au cours de cette période de 11 ans, 2868 patients pré-
sentant une cardiopathie congénitale ont été répertoriés.

Les renseignements enregistrés ont porté sur 1’age,
I’age de la mere, le nombre d’enfants et les anomalies
dans la fratrie, la prise éventuelle de médicament(s)
durant la période de gestation, la prématurité, I’existence
d’antécédents familiaux de cardiopathie congénitale, la
consanguinité des parents, les signes cliniques, et enfin
les détails et les résultats de la prise en charge médicale
et éventuellement chirurgicale de I’enfant.

Le diagnostic de la SSVAo a été posé dans tous les cas
grace a I’échocardiographie couplée au Doppler couleur.
Un cathétérisme cardiaque ou un angioscan multibar-
rettes ont été nécessaires dans certains cas pour évaluer
les ostia coronaires et mesurer avec précision le degré de
I’obstruction. L’indication opératoire a été posée en cas
de gradient moyen supérieur a 40 mmHg et/ou en cas de
sténose coronaire ostiale supérieure a 50%, en particu-
lier si I’enfant présentait des signes d’angor, malaise ou
syncope.

RESULTATS

Une SSVAo a été retrouvée chez 14 patients, soit
0,5% de I’ensemble des cardiopathies congénitales en-
registrées. Les sténoses valvulaires et sous-valvulaires
aortiques ont été plus fréquentes que la SSVAo qui n’a
constitué que 6% de 1’ensemble des obstructions sur la
voie aortique (Tableau I).

Les 14 patients présentant une SSVAo étaient agés de
6.4 ans en moyenne (extrémes: 8,5-180 mois), avec une
prédominance importante du sexe masculin (70%). L’age
moyen de la mere était de 31 ans. Les grossesses se sont
déroulées sans problemes, en particulier absence de prises
de médicaments réputés étre a I’origine de malformations.
Aucun membre de la fratrie ne présentait de malforma-
tion cardiaque ou extracardiaque. Une consanguinité du
premier ou du second degré a été retrouvée chez quatre
patients (28,6%), trois d’entre eux présentant la forme
sporadique. Les caractéristiques des patients sont détail-
lées dans le tableau II.

La recherche génétique du syndrome de W&B a été
réalisée si I’enfant présentait un syndrome dysmorphique

TABLEAU |
DIFFERENTES FORMES ANATOMIQUES DE STENOSE AORTIQUE
Nombre (%)
Nombre total de cardiopathies congénitales 2868

Sténose aortique 222 (7,7%)
Sténose valvulaire 152 (5,3%)
Sténose sous-valvulaire 56 (1,9%)
Sténose supravalvulaire 14 (0,5%)
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et/ou un retard mental. Pour le reste des patients, la
recherche d’une hypercalcémie et d’une hypercholes-
térolémie a été réalisée. La SSVAo était isolée dans 5 cas
(36%) et un syndrome de W&B a été confirmé généti-
quement chez 6 patients (43%). Dans les 3 derniers cas,
la SSVAo était acquise, due a une hypercholestérolémie
familiale homozygote.

Quatre patients ont présenté des lésions associées
(28%) : » Deux avaient des sténoses de I’arbre pulmo-
naire, classiques dans le cadre d’un syndrome de W&B,
avec également chez I’un d’eux une coarctation de I’aorte.
o Deux autres patients, sans syndrome de W&B, avaient
des sténoses valvulaires pulmonaires modérées.

Les sténoses ostiales coronaires n’ont pas été considé-
rées comme lésions associées, mais comme faisant partie
de la maladie elle-méme. Elles ont été recherchées soit
par cathétérisme cardiaque (4 patients), soit par angio-
scan multibarrettes (5 patients). Elles n’ont été retrouvées
que chez deux des trois patients présentant une hyper-
cholestérolémie familiale.

Le suivi moyen a été de 74 mois, avec un intervalle de
2 a 122 mois. La prise en charge médico-chirurgicale a
été différente, selon que la SSVAo était due ou non a une
hypercholestérolémie. Dans le groupe sans hypercholes-
térolémie familiale (11 patients : 78%), tous les patients
étaient asymptomatiques, et un seul a ét€ opéré quand le
gradient moyen entre le ventricule gauche et 1’aorte a
dépassé 50 mmHg (maximal 80 mmHg). Chez tous les
autres patients, le gradient moyen a toujours été mesuré
a moins de 40 mmHg tout au long du suivi. Deux pa-
tients ont été perdus de vue apreés 3 ans et 4 ans, et les
8 patients restants sont toujours suivis régulierement,
sans aucun traitement.

Le parcours des trois patients avec hypercholesté-
rolémie a été radicalement différent. La premicre patiente
a été transplantée du foie a I’age de 4 ans, mais a dévelop-
pé 10 ans plus tard une SSVAo avec des sténoses coro-
naires ostiales serrées. Elle est décédée a I’age de 15 ans,
quelques jours avant sa chirurgie cardiaque. La deuxieéme
patiente a été opérée de ses coronaires a I’age de 15 ans.
Dix ans plus tard, elle a été réopérée pour un remplace-
ment de la valve aortique en raison d’une sténose serrée.
Le troisieme malade, 4gé maintenant de 12 ans, est suivi
sous traitement médical depuis le diagnostic de la SSVAo
deux ans plus tdt; il présente des coronaires angiographi-
quement normales.

DISCUSSION

La SSVAo est un rétrécissement de 1’aorte ascendante
juste au-dessus des sinus de Valsalva. Les formes congé-
nitales sont les plus fréquentes, en particulier dans le syn-
drome de Williams et Beuren (associant un facies d’elfe,
un retard psychomoteur, d’éventuelles sténoses des
branches pulmonaires et une hypercalcémie [10-11] ; il
est di a une délétion dans la zone du chromosome
7q11.23 et qui comprend le gene de 1’élastine dont I’in-
suffisance est responsable de la SSVAo et d’autres artério-
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TABLEAU Il

CARACTERISTIQUES DES PATIENTS

Pathologie extracardiaque éventuelle ~ Age
Lieu de résidence et sexe (mois)

Cardiopathie congénitale
associée

Examens complémentaires et résultats
Devenir

Angio CT scan 3D: coronaires normales

Patient 1 Beyrouth Gargon 50 0 Observation
Patient2  Banlieue sud  Fille 12 Sténose valvulaire pulmonaire Observation
Patient3  Bekaa Gargon 17 0 Observation
Patient4  Banlieue sud  Gargon 48 0 Observation
Patient5  Nord Gargon 180 0 Perdu de vue

Coarctation de I'aorte descendante
Sténose des branches pulmonaires

Patient6  Beyrouth Gargon 82

Angio CT scan 3D: coronaires normales, cathétérisme
cardiaque pour sténoses vasculaires associées
Opéré pour coarctation de 'aorte, va bien.

Angio CT scan 3D: coronaires normales

Patient7 B th G 12 0
atien eyrou argon Observation
Patient8  Beyrouth Fille 120 Communication interventriculaire Angio CT'scan 3D: coronaires normales
Observation
Patient9  Banlieue sud  Gargon 60 0 Observation
Patient 10  Sud Gargon 8,5 Sténose valvulaire pulmonaire Perdu de vue

Patient 11 Banlieue sud  Gargon 42

Sténose valvulaire pulmonaire

Cathétérisme cardiaque: coronaires normales
Opéré pour SSVAo sévere

Patient 12  Bekaa Fille 180 0
Patient 13

Mont-Liban Fille 168 0

Patient 14 Nord Gargon 120 0

Cathétérisme cardiaque: sténoses ostiales bilatérales
Pontage coronarien

Remplacement valvulaire aortique 10 ans aprés pour
sténose valvulaire aortique serrée

Cathétérisme cardiaque + Angio CT scan 3D: sténoses
ostiales bilatérales

Déces en période préopératoire

Catheétérisme cardiaque: sténose valvulaire aortique,
absence de sténoses ostiales bilatérales
Amélioration de la fonction cardiaque sous traitement
médical a visée cardiaque + anticholestérolémique

pathies par multiplication excessive des muscles lisses.
Ces anomalies se produisent avec une pénétrance et
expressivité variables [12-13]. La SSVAo peut s’asso-
cier alors a une coarctation de I’aorte thoracique et/ou
sténoses des arteres rénales responsables d’hypertension
artérielle.

Les coronaires sont situées soit au niveau de la sté-
nose elle-méme, soit en amont (Figure 1). L’atteinte des
artéres coronaires est surtout due a la proximité des
ostias coronaires et de la SSVAo elle-méme. Le traite-
ment est purement chirurgical, par élargissement de la
portion sténosée de ’aorte et des artéres coronaires avec
des résultats jugés tres satisfaisants par plusieurs auteurs.
[14-17]. Le diagnostic se fait grice a I’échocardiogra-
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phie couplée au Doppler couleur. La sténose supravalvu-
laire est bien visible ainsi que 1’origine des deux arteres
coronaires. Le cathétérisme cardiaque ou 1’angioscan
multibarrettes sont toujours indiqués chez les enfants
symptomatiques et/ou dans le cadre du bilan préopéra-
toire [18-19].

En I’absence de traitement, le pronostic est grave avec
risque de mort subite en raison de I’ischémie myocar-
dique et les troubles du rythme ventriculaire [20-21]. Le
risque tres €levé de mort subite reste une des grandes
préoccupations de ces patients en particulier lors de
I’anesthésie ou méme une simple sédation. Des causes
hémodynamiques et/ou électrophysiologiques a 1’origine
de I’'ischémie myocardique ont été incriminées [22-23].
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FIGURE 1. PATIENT 1
Syndrome de Williams et Beuren. Angio CT scan 3D : sténose
supravalvulaire aortique (fleche) située au-dessus des deux
arteres coronaires sans sténoses ostiales.

Ainsi, chaque patient avec syndrome de W&B doit bé-
néficier d’un examen cardiovasculaire approfondi a la
recherche d’anomalies non détectables cliniquement ou
par échocardiographie.

Par ailleurs, Del Pasqua et al. retrouvent des anoma-
lies associées dans 57% des cas de SSVAo [3]. Le début
de la pathologie peut étre marqué par la découverte d’une
sténose supravalvulaire pulmonaire qui va régresser pa-
rallelement a I’apparition d’une SSVAo comme c’était le
cas chez un de nos patients, observation déja décrite dans
la littérature mondiale [3,25].

Concernant les atteintes coronaires, elles sont retrou-
vées avec une fréquence variable, allant de 1% a 44% au
cathétérisme cardiaque [26-29]. Bird et al. retrouvent
chez les enfants ayant un syndrome de W&B et décédés,
70% de 1ésions ostiales [20]. Vu la mauvaise détection
des anomalies coronaires par échocardiographie, des exa-
mens plus poussés doivent étre réalisés [30] mais 1’écho-
cardiographie doit rester le premier outil de détection de
ces anomalies qu’il faudra rechercher systématiquement
devant toute SSVAo en essayant de retrouver des dilata-
tions, voire des calcifications coronaires.

La forme homozygote de I’hypercholestérolémie
familiale (HCF) est une maladie métabolique trés rare a
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FIGURE 2. PATIENTE 13
Forme homozygote de I'hypercholestérolémie familiale. Angio CT
scan 3D: sténoses ostiales bilatérales situées au niveau de la
sténose aortique (fleches).

transmission autosomique dominante. Dans la popula-
tion générale, la fréquence des formes homozygotes est
estimée a environ 1 pour 1 million [31]. Elle est causée
par une mutation génétique portant sur le récepteur de
la lipoprotéine de faible densité (LDL) LDL-C localisé
dans le bras court du chromosome 19 et dont la tres
grande partie se trouve au niveau du foie. Un taux élevé
de cholestérol est présent apres la naissance avec le risque
tres élevé de 1ésions coronaires précoces avant 1’age de
10 ans [32-33], a type d’athérosclérose, et responsable
de déces précoce par infarctus du myocarde vers 1’age de
20 ans, ainsi que des sténoses valvulaires et supravalvu-
laires aortique dans environ 40% des cas [6-9]. Devant
les échecs du régime diététique associé a un traitement
médical, le premier cas de transplantation hépatique (TH)
comme traitement possible pour les HCF a été décrite en
1984 [34] et par la suite, beaucoup de centres a travers le
monde ont utilisé cette technique comme traitement de
I’HCF [35-39] avec retour rapide aux chiffres normaux.
Chez une de nos patientes, et malgré la TH réalisée re-
lativement t6t dans la vie, des complications graves de
sténose supravalvulaire aortique et ostiales proximales
se sont développées réduisant a néant la prévention chez
cette patiente (Figure 2). Ce fut le premier cas publié
dans la littérature médicale internationale [40]. Devant la
découverte de ces 1ésions durant la premieére décennie de
vie, il est préférable d’opérer ces enfants tres tot avant
I’apparition des lésions coronaires, et tous les patients
devront bénéficier d’une évaluation cardiaque approfon-
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die avant et apres toute transplantation hépatique. En cas
d’échec du traitement médical associé aux mesures dié-
tétiques, d’autres méthodes ont été décrites telle la LDL-
aphéreése qui permet une réduction significative du taux
de LDL-C [41-42]. Récemment, d’importants progres
ont été réalisés grace au génie génétique [43].

CONCLUSION

La SSVAo est une pathologie trés rare en pédiatrie

mais sa découverte doit faire rechercher des 1ésions coro-
naires associées en particulier en cas d’HCF. La surveil-
lance échographique (aorte ascendante et artéres coro-
naires proximales) est impérative et vise a détecter tres tot
cette anomalie. La moindre suspicion doit entrainer la
réalisation d’examens plus poussés en vue de détecter des
sténoses ostiales coronaires.

10.

11.

12.
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