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Introduction - Embryologie
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Midline prosencephalic

development

« from the latter half of the second
month through the third month

* formation of corpus callosum, septum
pellucidum, optic nerves (chiasm),
hypothalamus
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Expansion of the anterior regions:
- Primary Vescicles

- Prosencephalon

- Mesencephalon

- Rhombencephalon

- Secondary Vescicles
- Telencephalic
- Diencephalic

1. Prosencephalon formation
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Proliferation, migration and
post-migrational
organization are genetically
and functionally
interdependent

MCD-related genes are
involved at multiple
developmental stages
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. Je suspecte une anomalie de I'axe

hypothalamo-hypophysaire
. Je crains lI'association a une
malformation de Chiari

. Je crains I'association a des anomalies

artérielles

. Je crains I'association a un kyste

dermoide

. Toutes les propositions sont exactes
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Physiopathologie: défaut de fermeture du tube neural

Epidémiologie : atteinte variable selon I'origine
- Prédominance occipitale dans les pays occidentaux
- Prédominance fronto-nasal-orbitaire dans les pays orientaux

Meningocele

Fréquence <10% 80% 10-20%

Occipital / inférieur Pas de tissu du
= lobes occipitaux, SNC, la dure mere
pariétaux et cervelet est respectee

L Base du crane
Localisation L.
antérieur

Moya-moya, Hydrocéphalie
Morning glory, CC... Syndromique
Céphalocele, kyste Retour veineux

Imagerie dermoide, gliome Chiari +++ (3) ectopique, tractus
nasal fibreux médian (Meningo)encephalocystocele

Association Pas de symptéme
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%) Holoprosencéphalie
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Physiopathologie: Spectre d’atteinte variable du a un défaut d'induction du prosencéphale (futur hémispheres
cérébraux) qui aboutit a une « non séparation » des hémisphéeres cérébraux (surtout a leur partie antérieure).

Association: agénésie du corps calleux antérieur, yeux, bulbes olfactifs, glande pituitaire, face / palais

. Absence de . Fusion " .
Monoventricule « Fusion » « frontopariétale » Incisive meédiane

L séparation hém cbx : N Fusion des régions :
CC agenésique VL rudimentaires basifrontale Agénésie septale unique
Kyste dorsal Aaénésie partielle Agénésie septale Heterotopies /s cort Arhinencéphalie
Fente Ig médiane J P CC présent Hypoplasie / aplasie (bulbes)
CC (antérieure) du corps du CC

Mort in utero Retard +++ Retard modéré Retard Retard Modéré Pas d’an. neuro

septales / pré-
optiques
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Physiopathologie: Anomalie de prolifération puis

de migration (atteinte de la voie PTEN/PIK3CA)

Séparation « théorique »

Bilatérale (ou mégalencéphalie)
Hémimégalencéphalie (> ou = 3 lobes)
Mégalencéphalie lobaire ou quadrantique

Imagerie

Asymeétrie de taille des hémispheres cérebraux
Ventriculomégalie

Anomalie de signal de la substance blanche
Aspect dysplasique des noyaux gris centraux

Dysgyrie étendue (polymicrogyrie, lissencéphalie,

simplification gyrale)

Energy (ATP) Growth factors

Kes dans les DCF
Hémimegalencephalie

Sclérose
Tubéreuse T3OS®

-TSC1/2

K e
Rapalogs —(( GBL ) mTORC1/2

and FKBP12 .—| Raptor Bica e e
Complex inhibitors 7 e

PRASA0D ’//A\\\

mRNA translation, cellular growth, proliferation Cell survival

Dancey, J. Nat. Rev. Clin. Oncol. 7, 209-219 (2010); published online 16 March 2010;
doi:10.1038/nrclinonc.2010.21
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SOUS-CORTICAL
Cortex fin avec des sillons effacés
Dysplasie lobaire lorsqu’elle est
étendue

PERIVENTRICULAIRE/NODULAIRE
Sous-épendymaire
+ Dilatation ventriculaire

Pas d’anomalie corticale _ , HETEROTOPIE EN BANDE
(sauf en localization temporale) Epilepsie +++ Sous-type de lissencéphalie
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@) Cas 5 — Epilepsie frontale droite, 3 ans
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Surface corticale
irréguliere

;

Gyration anormale
“surnumeraire”
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& "~ Cortex épaissi
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Polymicrogyrie
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@) Lissencephalie
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Lissencéphalie classique (type 1) Lissencéphalie pavimenteuse (type 2)
= Pachygirie avec simplification gyrale = Surface corticale irreguliere (overmigration)

OU heétérotopie sous corticale en bande

« Lissencephaly: expanded imaging and clinical classification », Di Donato et al., Am J Med Genet A. 2017
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« Aspect irrégulier du cortex avec une épaisseur
corticale augmentée, pas/peu de blurring gris/blanc

e Causes:

« Lésion encéephaloclastique prenatale +++
« TORCH (CMV ++) ou toute autre infection anténatale
» Accident vasculaire antenatal, traumatisme, patho. métabolique

« + Rarement (surtout si bilateral et associé a d’autres
anomalies malformatives) peut étre généetique >
tubulinopathies (ie TUBA1A mutation)

» Polymicrogyrie sylvienne bilatérale
 NGC dysmorphiques

« Malformation infratentorielle (dysplasie vermienne / hypoplasie
pontique)
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