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RESUME : 
Le syndrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) est une maladie génétique rare caractérisée par une croissance 

excessive et une prédisposition tumorale. Sa clinique est faite de macroglossie, macrosomie,omphalocele et 

organomégalie et peut être associé à d’autres anomalies (spina bifida,  cardiopathies congénitales) 

CAS CLINIQUE 
Il s’agit d’un nouveau-né à terme de 3 jours, de sexe féminin, admis au service de néonatologie des cliniques 

universitaires de Lubumbashi, pouromphalocele et détresse respiratoire. 

Il était macrosome, ictérique, avec acrocyanose, nævus flammeus à la face, malformation des 

oreilleset un souffle continu en susclaviculaire gauche. 

L’imagerie faite avait montré une cardiomégalie et une persistance d’ouverture du canal artériel, une 

insuffisance pulmonaireainsi qu’une hypertension pulmonaire modérée. 

D’où la conclusion du phénotype du Syndrome de Beckwith – Wiedemann associé à une cardiopathie 

congénitale. 

Mot - clés : Phénotype, macrosomie, cardiopathie congénitale,Beckwith – Wiedemann 

----------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------- ---------- 

Date of Submission: 10-01-2024                                                                           Date of Acceptance: 20-01-2024 

----------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------- ---------- 

 

I. INTRODUCTION 
Le syndrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) est une maladie complexe et 

polymorphe caractérisée classiquement par un ensemble de malformation associant au moins deux critères 

majeurs (macroglossie, macrosomie, anomalie de fermeture de la paroi abdominale et organomégalie) à un 

critère mineur (hypoglycémie, anomalies rénales, dépression auriculaire, tumeur embryonnaire, angiome facial, 

hémihyperplasie et polyhydramnios). [1] Dans certains cas, il peut s’associer à des malformations 

neurologiques, cardiaques, pulmonaires…[5][7] Dans les formes incomplètes, il se manifeste par la présence 

d’un seul critère majeur ou l’association d’un critère majeur et d’un critère mineur.  [1,2] 

Le syndrome de Beckwith-Wiedemann est unepathologie génétique résultant généralement de la 

régulation anormale des gènes dans une région particulière du chromosome 11, de type épigénétiqueou d’autres 

types d’anomalies notamment une méthylation aberrante des gènes H19 ou KCNQ1OT1 situés sur ce même 

chromosome. Des mutations sur le gène CDKN1Csont également incriminées dans la survenue de ce 
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syndrome. [3,4]Dans le monde, elle touche environ 1 nouveau-né sur 10.500 à 13.700[2]. La variante complète 

est la plus répandue. En Afrique, cette pathologie est sous documentée, sa prévalence n’est pas 

connue. [1,5]Dans les rares cas documentés en Afrique centrale, les formes étaient complètes et sévères, le 

décès survenait souvent au cours de la période néonatale suite à une association de complications [5, 7, 10]. 

Dans les pays développés, la survie et la qualité de vie des enfants sont meilleures comme illustré 

parl’étude EUROCAT (Européen Surveillance of Congénital Anomalies) réalisée en 2018 dans 34 registres de 

16 pays sur un échantillon de 371 individus atteints du syndrome de Beckwith-Wiedemann associé à 

d’autres anomalies, le taux de survie à la première année de vie était de 90,9%. [9]En République Démocratique 

du Congo, 3 cas du syndrome complet ont été décrit auquel était associé un spina bifida [5, 7] 

Le diagnostic d’orientation du SBW peut être posé précocement en anténatal lorsd’une échographie 

morphologique couplée à une amniocentèse ou prélèvement trophoblastique pour un test moléculaire [2] Le 

diagnostic de confirmation repose sur l'analyse moléculaire à travers le séquençage génétique (Sylvie 

Rossignol)[6,7], ce qui est un défi pour les pays à ressources limitées comme le nôtre. 

L’objectif de notre présentation est de décrire une association rare d’une cardiopathie 

congénitale au phénotype du syndrome Beckwith-Wiedemann complet. 

 

II. PRESENTATION DU CAS 
Nouveau-né de sexe féminin de 3 jours de vie, né par voie basse d’une grossesse à terme de 39,5 

semaines d’aménorrhée, macrosome(  Poids : 4600g , taille :52 Cm, PC : 38 cm,  PT : 37 cm et  PB : 14 cm) 

,admis au service de néonatologie pour défaut de fermeture de la paroi abdominale.Ainée d’une mère âgée de 

28ans de GS ORh (+), sans antécédents médicaux personnels ou familiaux particuliers. 

L’évolution de la grossesse était normale, sans notion d’infections, de prise des médicaments, d’alcool, 

de tabac ni exposition à des irradiations. L’échographie anténatale   à 8 semaines d’aménorrhée était normale.Le 

père âgé de 32 ans, sans antécédent personnel ni familial morbide et leur union n’était pas consanguine.Signes 

vitaux : Température 36°C, FC 165 bpm, FR :66cpm,Saturation en oxygène : 79% à l’air ambiant 

Le nouveau-né était ictérique avec  acrocyanose   ,  tache rose sur le front, angiomes sur les paupières,  

oreilles asymétriques avec  conque élargie à gauche et un défaut de plicature de l’anthélix à droite, battement 

des ailes du nez ,macroglossie ,polypnée  avec tirage susternal et intercostal, souffle continu  dans la régionsus 

claviculaire gauche ,et un geignement expiratoire ; Au niveau de  l’abdomen  absence de fermeture de la paroi 

abdominale au niveau de l’ombilic , laissant voir des viscères abdominaux recouverts d’une membrane 

translucide et avasculaire. Le diagnostic d’un syndrome polymalformatif avaitété posé avec comme 

hypothèses probables: 

1. Syndrome de Beckwith Wiedemann avec cardiopathie congénitale 

2. Hypothyroïdie 

3. Infections TORCSH 

 

Résultats des bilans paracliniques : 

1. Imagerie : 

o Radiographie du thorax face : cardiomégalie avec ICT à 0,6. 

o Echographie cardiaque : Persistance d’ouverture du canal artériel, insuffisance pulmonaire   et hypertension 

pulmonaire modérée, 

o Echographie abdominale : contenu de l’omphalocele était fait des intestins 

 

2. Laboratoire 

o Hyper bilirubinémie directe à 21,17 mg/dl , hormones thyroïdiennes dans les limites normalesT4 : 

127,14mmol/l,TSH : 3,3UI/ml 

o Pas d’évidence d’une infection active à Toxoplasma gondii :Elisa  IgG Toxoplasma :  69 UI/ml, Elisa IgM 

Toxoplasma 10 : inf 15 UI/ml , 

o Normo glycémie à 61 mg/l 

Les sérologies pour oreillons, rubéole, cytomégalovirus, syphilis et le test moléculaire n’ont pas été 

réalisées faute de plateau technique.Au vu de tout ceci nous avons retenu comme diagnostic : Phénotype du 

syndrome de Beckwith-Wiedemann associé à une cardiopathie congénitale. Le nouveau-né avait été soumis 

sous :Sérum glucosé 5% 250 cc/24h, Ibuprofène sirop 5 ml au 1
er

 jour puis 2,5ml/jour jusqu’au 3
ème

jour, une 

oxygénothérapie à 1L/minute, et un pansement humide de la protrusion abdominale au sérum physiologique 

puis tannage à l’éosine une fois par jour.Alimentation par gavage au lait maternel à raison de 25 ml toutes les 3 

heures.L’évolution a été marqué par la persistance de la détresse respiratoire avec cyanose réfractaire 

àl’oxygénothérapie ayant conduit au décès au 28
ème

 jour. 
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III. DISCUSSION 
Le syndrome de Beckwith-Wiedemann est une pathologie rare (1/13.700)[2]et polymorphe dont la 

sévérité et le pronostic dépendent de la variante ou forme, du délai et du niveau de la prise en charge. [1, 5] ; 

Ceci pourrait expliquer le manque de données épidémiologiques dans notre milieu. 

Dans les formes (variantes) complètes associées à d’autres facteurs ou anomalies (cardiaques, 

pulmonaires, neurologiques, prématurité, …), l’évolution est souvent défavorable et le pronostic souvent 

engagé. [5-7] ; 

Dans notre cas lenouveau-né est décédé dans un tableau de détresse respiratoire sur une cardiopathie 

congénitale au 28
ème

jour de vie.Le diagnostic clinique du SBW repose sur l’association d’au moins deux critères 

majeurs (macroglossie, macrosomie, anomalie de fermeture de la paroi abdominale et organomégalie) à un 

critère mineur (hypoglycémie, anomalies rénales, dépression auriculaire, tumeur embryonnaire, angiome facial, 

hémihyperplasie et polyhydromamnios). [1] Nous avons posé le diagnostic clinique sur base de trois critères 

majeurs : macroglossie, macrosomie, anomalie de fermeture de la paroi abdominale et deux critères mineurs : 

malformation des oreilles et l’angiome facial. 

Le diagnostic d’orientation du SBW peut être posé précocement en anténatal lors d’une échographie 

morphologique à partir de la 18
ème

 semaine d’aménorrhée [2] ; Dans notrecas une seule échographie a été réalisé 

au 1
er

trimestre de la grossesse, période de l’embryogenèse aucours de laquelle les anomalies morphologiques ne 

peuvent pas être détectées et le diagnostic a été posé en post natal. 

L’évolution est fonction de la forme clinique, du délai et du niveau de la prise en charge. [1-4] Dans 

notre cas il s’agissait d’une forme complète associée à une malformation létale (cardiopathie congénitale) dans 

un pays à ressources limitées. Le test génétique n’a pas été réalisé faute de plateau technique. 

 

IV. CONCLUSION : 
Le syndrome de Beckwith-Wiedemann est rarement décrit en Afrique subsaharienne et 

particulièrement en RDC. Nous avons décrit à travers cette présentation une association rare d’une cardiopathie 

congénitale avec un phénotype du syndrome Beckwhith-Wiedenann complet, une variante non encore 

documentée dans notre milieu.Les échographies morphologiquesréalisées par une main experte 

décèlent la maladie précocementpour améliorer les conditions de la prise en charge et augmenter les chances de 

survie postnatale.Les analyses génétiques devraient également être disponibles pour la confirmation du 

diagnostic. 

 

V. ICONOGRAPHIE 
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Fig1 :Vue de face montrant 

une Naevius flammeus 

 

 
Fig2:Vue de face 

montrant une 

macroglossie 

 

 
Fig  3 :profil montrant une conque 

élargie à gauche et une plicature de 

l’anthélix à droite 

 

 
Fig 4 : Vue de face montrant une 

omphalocele de volume modéré 
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