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Résumé

L’arhinie congénitale est définie par I’absence du nez. C’est une malformation crénio-faciale extrémement
rare, touchant environ une cinquantaine de patients dans la littérature.

Nous rapportons le cas d’un nouveau-né de sexe féminin souffrant d’une arhinie congénitale totale de
découverte post natale. Le scanner du massif facial réalisé en urgence a confirmé I’absence de cavités
nasales et une IRM cérébrale a mis en évidence une agénésie des bulbes olfactifs et une sténose congeénitale
du foramen Magnum.

Bien que I’arhinie congénitale soit evidente cliniquement, I’imagerie est une pierre angulaire dans la
stratégie thérapeutique.

Mots - clés : Arhinie congénitale ; Malformation ; Rare ; Scanner ; Imagerie par résonance magnetique.

Abstract

Congenital arhinia is defined by the absence of the nose. It is an extremely rare craniofacial malformation,
affecting about fifty patients in the literature.

We report the case of a newborn female baby with a postnatal finding of an absence of a nose, related to total
congenital arhinia. A CT scan performed in emergency confirmed the absence of nasal cavities and a
cerebral MRI performed under general anesthesia revealed agenesis of the olfactory bulbs and congenital
stenosis of the Magnum foramen.

The imaging is mandatory for the therapeutic strategy.

Key - words: Congenital arhinia; Malformation; Rare; Scan; Magnetic resonance imaging.
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INTRODUCTION

L’arhinie congénitale est définie par I’absence du
nez. C’est une malformation cranio-faciale
extrémement rare, touchant environ une
cinquantaine de patients dans la littérature. Sa
pathogénie n’est pas encore bien élucidée. Elle peut
étre isolée ou associee a d’autres anomalies
congénitales oculaires, a des défauts de la ligne
médiane et/ou a des anomalies du systéme nerveux
central [1].

L’arhinie congénitale peut engager le pronostic
vital du patient du fait de I’insuffisance respiratoire
létale plus marquée pendant le sommeil et
I’alimentation.  Les  nouveau-nés  souffrent
également d’inflammations respiratoires, comme
les pneumonies et les bronchites avec un risque
élevé de sepsis, parfois grave, nécessitant une
trachéostomie ou un séjour prolongé en
réanimation [2].

Nous n’avons pas trouvé jusqu’a présent des cas
d’arhinie congénitale décrits en Tunisie. Cette
observation clinique serait une premiére illustration
tunisienne de cette malformation rare.

L’arhinie congénitale est définie par I’absence du
nez. C’est une malformation cranio-faciale
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pathogénie n’est pas encore bien élucidée. Elle peut
étre isolée ou associee a d’autres anomalies
congénitales oculaires, a des défauts de la ligne
médiane et/ou a des anomalies du systéme nerveux
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les pneumonies et les bronchites avec un risque
élevé de sepsis, parfois grave, nécessitant une
trachéostomie ou un séjour prolongé en
réanimation[2].

Nous n’avons pas trouvé jusqu’a présent des cas
d’arhinie congénitale décrits en Tunisie. Cette
observation clinique serait une premiére illustration
tunisienne de cette malformation rare.

OBSERVATION

Nous rapportons le cas clinique d’un nouveau-né,
de sexe féminin, né a terme. La meére rapporte la
notion de deux avortements antérieurs et la notion
de consanguinité de premier degré. La grossesse a
été moyennement suivie. L’échographie du 3éme
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trimestre a révélé une malformation nasale et un

hydramnios.
Le bébé est né par une césarienne a froid pour un
utérus tricicatriciel. L’examen physique du

nouveau-né a permis la découverte d’une absence
de nez externe, faite de I’absence des deux narines
et de la pyramide nasale, associée a une
dysmorphie faciale. Cette dysmorphie faciale était
faite de deux bosses frontales, de fentes palpébrales
obliques en bas et en dehors, d’oreilles bas-
implantées avec une implantation basse des
cheveux, un micrognatisme, une microstomie et un
hypertélorisme. Le cou du nouveau-né était
également court (Figure 1).

Un scanner du massif facial, indiqué en urgence, a
été realise a faible dose, sans injection de produit
de contraste. Des reconstructions en fenétre tissus
mous et en fenétre osseuse ont été obtenues.

Le scanner a montré une agénésie totale du nez
externe, une absence de cavités nasales, une
hypoplasie de I’os nasal et des orifices piriformes,
une atrésie des choanes et une agénésie totale du

septum nasal, du vomer et de la lame
perpendiculaire de I’éthmoide. L’absence du
labyrinthe éthmoidal, I’hypoplasie des sinus

maxillaires et I’hypertrophie avec médialisation des
processus nasaux des os maxillaires ont été
également notées (Figure 2, figure 3).

La patiente a été hospitalisée au service de
néonatologie. L’examen clinique systémique n’a
pas trouvé d’autres particularités. Une échographie
abdominale et une échocardiographie n’ont pas
montré d’autres malformations. Une IRM cérébrale
réalisée a J20 de vie sous anesthésie générale a
confirmé I’arhinie totale et a mis en évidence une
agénésie bilatérale des bulbes olfactifs. Elle a
montré, par ailleurs, une sténose congeénitale isolée
du foramen Magnum diagnostiquée sur une
réduction des diametres sagittal et transversal du
foramen Magnum sans anomalies osseuses ou
nerveuses de la charniére cervico-occipitale.
L’IRM a montré, également, un double hypersignal
T1 spontané de I’axe hypothalamo-hypophysaire
évoquant fortement un syndrome d’interruption de
la tige pituitaire (Figure 4). Une confrontation aux
dosages hormonaux et une IRM hypophysaire de
contréle ont été proposées.
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Figure 1: Photographie de face du nouveau-né montrant
I’absence de narines externes et de la pyramide nasale,
avec hypertélorisme (canule buccale en place).
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Figure 2 : Reconstruction VR 3D du massif facial
Hypoplasie de I’0s nasal et de la pyramide nasale avec
agénésie totale des narines.

Figure 3 : Scanner du massif axial réalisé a J1 de vie:
étude en fenétre osseuse

(A) : Absence de pneumatisation des cavités nasales ( ¥ ),
agénésie totale du septum nasal, du vomer et de la lame
perpendiculaire, atrésie bilatérale des orifices piriformes en
antérieur ¢ <) et des choanes en postérieur ( ==p).

J.I. M. Sfax, N°38; Juin 21 ; 56 - 61

58

(B) : Hypoplasie des sinus maxillaires (==jp) avec hypertrophie
et médialisation des processus nasaux des os maxillaires.

(C) : Coupe sagittale médiane montrant I’absence de pyramide
nasale () et I"atrésie des orifices piriformes (3.

(D) : Coupe coronale montrant I’atrésie des orifices piriformes

Figure 4 : IRM du nouveau-né réalisée a J20 de vie

(A) : Coupe axiale CISS 3D : Atrésie des orifices
piriformes et comblement liquidien du labyrinthe
éthmoidal k)

(B) . Coupe sagittale en pondération T1 montrant
une sténose congénitale isolée du foramen Magnum

(C ) avec forte suspicion d’un syndrome d’interruption
de la tige pituitaire avec ectopie de la post-hypophyse
)

(C . Coupe coronale CISS 3D zoomée montrant
I’agénésie des bulbes olfactifs @)

DISCUSSION

L’arhinie congénitale est définie par I’absence du

nez a la naissance, soit I'absence de  structures
nasales externes et de fosses nasales [3,4].
C’est une entité extrémement rare. Une

cinquantaine de cas ont été décrits dans la
littérature, depuis 1931 [5,6].

L’arhinie congénitale peut étre isolée ou associée a
d’autres anomalies notamment crénio-faciales.

Les arhinies consistent en trois groupes de
malformations, a savoir les arhinies totales, les
hémi-arhinies et les proboscis lateralis. L’arhinie
totale et I’hémi-arhinie sont des agénésies, tandis
que le proboscis lateralis est une dysgénésie [7,8].

Les différents degrés de malformations nasales
présentent des tableaux cliniques différents. Dans
les formes légéres, ces anomalies présentent un
probléme plut6t esthétique, puisque le nez est situé
dans la région centrale du visage et il présente une
influence significative sur I’apparence générale [9].
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Alors que dans les cas les plus sévéres d’arhinie, le
probléme est plus fonctionnel qu’esthétique suite a
I’obstruction sévére des voies respiratoires et
I’incapacité d’alimentation résultantes, nécessitant
une prise en charge adéquate et urgente en période
néonatale [10].
La pathogénie de I’arhinie n’est ni encore bien
élucidée ni clairement comprise.
Peu de postulations sur la fagon dont I'arhinie peut
se produire. L’arhinie peut ainsi résulter :
- d’un défaut de croissance des faces médiale et
latérale des processus nasaux.
- d’un surdéveloppement et d’une fusion
prématurée des processus nasaux médians.
- d’une absence de résorption des bouchons
épithéliaux nasaux [11,12].
La plupart des cas d’arhinie sont sporadiques.
Toutefois, des hypothéses génétiques et des cas
familiaux sont parfois décrits [13].
Bien que la cause sous-jacente de I’arhinie soit
inconnue, des études récentes viennent identifier,
via I’analyse génomique, plusieurs mutations de
faux-sens du gene modificateur épigénétique
SMCHDL1 responsables de [I’arhinie isolée ou
associée a la microphtalmie dans le cadre du
BAMS (bosma arhinia microphtalmia
syndrome)[13,14,15].
Une relation possible entre I’arhinie congénitale et
le diabéte gestationnel a été discutée[16].
Cliniquement, le diagnostic de I’arhinie congénitale
est facile en postnatal. L’examen physique du
nouveau-né met en évidence I’absence du nez
externe, c'est-a-dire I’absence de narines, de la
racine du nez et des ailes du nez en cas d’arhinie
totale, avec une légére sensation de bouffissure a
I'endroit typique du dos du nez. Il s’y associe
généralement un palais hyperarqué du fait de
I’absence des cavités nasales. Le nouveau-né
respire par la bouche, avec risque accru de détresse
respiratoire notamment au cours du sommeil et/ou
au cours de I’alimentation.
Une analyse minutieuse du reste de la face a la
recherche d’autres signes associés de dysmorphie
faciale est indispensable. Ce tableau clinique n’est
pas tres détaillé dans la littérature du fait de la
rareté de cette entité. A travers une revue de la
majorité des articles, les signes physiques a
rechercher dans ce contexte sont: une micro ou
anophtalmie, un colobome uni ou bilatéral, une
cataracte, un hyper ou hypotélorisme, des plis
épicanthiques, une hypoplasie de I’arc de cupidon,
une fente labiale ou labio-palatine, un faciés
mongoloide, des oreilles bas-implantées.
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Le recours aux explorations radiologiques dans le
cadre de I’arhinie congénitale est indispensable. I
permet d’une part de confirmer I’absence de cavités
nasales et d’autre part de fournir un bilan lésionnel
exhaustif pour la planification chirurgicale.
L’imagerie permet également de rechercher
d’autres malformations associées a I’arhinie,
intéressant essentiellement les yeux, les anomalies
de la ligne médiane et le systeme nerveux central.
Les anomalies les plus rencontrées sont I’absence
de bulbes et de nerfs olfactifs, I’absence de sinus
paranasaux, les anomalies oculaires, I’oblitération
du canal lacrymo-nasal, les anomalies du systéme
nerveux central dominées par I’encéphalocele
frontal paramédian ou fronto-orbitaire et par
I’agénésie du corps calleux et des fornix. La
relation entre I’absence de bulbe olfactif et la perte
de I’odorat en cas d’arhinie n’a pas été abordée
dans la littérature.

Le scanner du massif facial est I’examen demandé
de premiére intention en cas de découverte d’une
absence du nez. Grace a sa disponibilité, a la non
nécessité d’une anesthésie générale et a la rapidité
d’acquisition, il constitue I’examen de choix dans
cette entité.

Il s’agit d’un scanner centré sur le massif facial,
réalisé a faible dose de rayons X, sans injection du
produit de contraste. Des coupes fines, des
reconstructions multiplanaires et une lecture en
fenétres adaptées sont les éléments clés pour la
réussite du scanner.

Le scanner présente plusieurs intéréts. 1l permet :

- de mettre en évidence I’absence de cavités
nasales, et donc de confirmer le diagnostic
d’arhinie.

- d’analyser  finement les  structures
adjacentes a la recherche d’autres malformations
faciales associées, notamment 0sseuses.

- de déterminer I'épaisseur de la plaque
atrétique et la petite taille des fosses nasales, ce qui
renforce la décision de retarder la reconstruction
jusqu'a ce que ces structures se développent [12].

- d’aider les chirurgiens esthétiques dans leur
prise en charge. Celle-ci sera basée sur une
reconstruction nasale et sur une création de voies
aériennes via des implants nasaux réalisés sur
mesure en se référant aux données du scanner et a
des modeles imprimés  tridimensionnels
personnalisés [2,6].

Le diagnostic de I’arhinie congénitale est confirmé
en scanner par la mise en évidence d’une absence
de passage nasal depuis les orifices piriformes
jusqu’au nasopharynx : I’absence des narines,
I’agénésie de I’os nasal, I’absence de cavités
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nasales, I’absence de ligne médiane associant
I’agénésie du septum nasal, du vomer et de la lame
perpendiculaire de I’éthmoide. Les cavités nasales,
au lieu de contenir de I’air, sont remplies par un
matériel de densité tissulaire. Il s’y associe une
sténose antérieure des orifices piriformes et une
atrésie postérieure des choanes [11].

Le scanner, a travers les reformatages
multiplanaires et les reconstructions 3D en mode
rendu de volume (VR) permet de rechercher les
signes les plus fréquemment associés a I’arhinie
congénitale. Nous citons [I’absence du canal
lacrymo-nasal avec ou sans ectasie du sac lacrymal,
I’absence des sinus paranasaux,
I’hypopneumatisation des sinus  maxillaires,
I’absence d’éruption des dents, I’aspect plat du
processus fronto-nasal, I’étroitesse de la fosse
antérieure de la base du crane, la microphtalmie, le
palais hyperarqué et la fente labio-palatine [7].
L’IRM est I’examen réalisé en deuxieme intention,
en différé et elle est généralement réalisée sous
anesthésie générale.

Elle doit étre réalisée a la recherche de
malformations cérébrales associées,
essentiellement pour exclure un

encéphaloméningocele frontal et pour rechercher
I’absence du tractus olfactif, quasi-constante dans
I’arhinie. Le deuxieme intérét majeur de I’IRM est
I’estimation du volume de I’espace entre la base de
la fosse cranienne antérieure et le palais osseux,
étant le siege d’une canalisation nasale chirurgicale
ultérieure [16]. Elle permet également de confirmer
les constations scanographiques  concernant
I’absence de cavités nasales.

Le protocole d’acquisition associe les séquences
habituelles d’une IRM cérébrale (sagittale T1 et
T2, axiale T2, T2*, T1 et diffusion, 3D T1 ou
Inversion-récupération, 3D T1 post Gadolinium) a
I’addition de séquences adaptées pour I’étude du
tractus olfactif et la partie antérieure du cerveau, en
particulier les séquences coronales T2 et 3D T2
haute résolution (CISS 3D dans les machines
SIEMENS).

L’association de I’arhinie congénitale avec le
syndrome d’interruption de la tige pituitaire et/ou
avec la sténose du foramen Magnum n’a pas été
retrouvée, dans la littérature, prouvant de plus
I’originalité de notre cas.

CONCLUSION

L’arhinie congénitale est une malformation tres
rare, avec environ une cinguantaine de cas décrits
dans la littérature. Elle pose un double probléme, a
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la fois esthétique et fonctionnel. Sa pathogénie
n’est pas encore clairement établie.

Bien qu’elle soit évidente cliniquement par la
découverte de I’absence du nez externe, I’'imagerie
joue un role critique dans la stratégie thérapeutique.
Le scanner du massif facial, réalisé de premiere
intention, permet de confirmer le diagnostic
d’arhinie en montrant I’absence des cavités nasales
et I’hypoplasie voire I’agénésie de I’os nasal et des
structures de la ligne médiane. Il permet également
de rechercher d’autres anomalies faciales associées,
notamment osseuses. L’IRM  pratiquée en
deuxiéme lieu, sert essentiellement a la détection
d’autres malformations associées a I’arhinie,
notamment cérébrales. L’imagerie intervient aussi
dans la prise en charge thérapeutique de I’arhinie
congénitale grace aux mesures précises fournies
par le scanner, permettant la planification de la
reconstruction nasale ultérieure.
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