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AVANT-PROPOS

MESSAGE DE LADMINISTRATEUR EN CHEF ADJOINT

DE LA SANTE PUBLIQUE

C'est avec plaisir que je

vous présente Les anomalies

congénitales au Canada

2013 : Rapport de surveillance

de la santé périnatale. Ce

rapport présente de

I'information et des données

nationales exhaustives

pour nous aider a mieux
comprendre les anomalies congénitales au Canada.

Chaque année, environ un nouveau-né sur 25 recoit
un diagnostic d'anomalie congénitale, isolée ou
non. Pour les familles, un tel diagnostic peut
engendrer un fardeau extrémement lourd sur le
plan psychologique, affectif et financier. Les acteurs
du domaine de la santé publique voient les
anomalies congénitales comme un probléme de
santé périnatale important en raison non seulement
des ressources de santé requises pour leur prise en
charge et leur traitement, mais aussi de |'impact
qu’elles ont au quotidien sur la santé et le bien-étre
des nouveau-nés, des enfants et de leur famille au
Canada. D'un c6té plus positif, les stratégies de
santé publique, comme I'enrichissement des
aliments et la supplémentation en acide folique,
ont fait la preuve de leur efficacité pour prévenir

les anomalies du tube neural au Canada.

L'Agence de la santé publique du Canada surveille
a I'échelle nationale les anomalies congénitales
et d'autres indicateurs clés de la santé de la mére,
du foetus et du nouveau-né par I'intermédiaire du
Systéme canadien de surveillance périnatale. Le
maintien d'une surveillance sanitaire de qualité
est une fonction centrale de I’Agence et un volet
capital de la prévention et du contréle des
anomalies congénitales et des autres problemes
de santé périnatale. La surveillance sert a repérer
et a communiquer rapidement les tendances
épidémiologiques, a estimer le fardeau des

anomalies congénitales, a faire la lumiére sur les
agents tératogénes potentiels et les facteurs de
risque modifiables et a orienter la recherche. Elle
peut également servir a éclairer |'élaboration des
programmes, des services et des politiques en
matiere de santé génésique, maternelle et infantile
afin qu'ils répondent davantage aux besoins des
Canadiens qui les utilisent. A cette fin, I'Agence
continue a collaborer avec les provinces et les
territoires en vue d'améliorer la surveillance des
anomalies congénitales a tous les paliers de la
santé publique.

J'espére que ce rapport constituera pour les
professionels de la santé, les organisations
gouvernementales et les chercheurs une ressource
utile qui éclairera les choix en matiere d'élaboration
des programmes de santé publique et la prise de
décisions fondées sur des données probantes au
Canada comme a |'étranger. Notre but ultime est
de contribuer a alléger le fardeau des anomalies
congénitales au Canada.

Je profite de cette occasion pour remercier les
nombreux experts qui, a titre bénévole, n'ont
ménagé ni leur temps ni leur énergie pour collaborer
a la réalisation de cette publication. LAgence de la
santé publique du Canada est honorée de travailler
avec ces personnes vers un but commun,
I'amélioration de la santé des Canadiens.

Dr Gregory Taylor
Administrateur en chef adjoint de la santé publique
Agence de la santé publique du Canada
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INTRODUCTION

LA SURVEILLANCE DES ANOMALIES CONGENITALES

AU CANADA EN 2013

R. Brian Lowry
Juan Andrés Ledn

Le présent document est le deuxiéme rapport
national sur la surveillance des anomalies
congénitales élaboré par le Systeme canadien de
surveillance périnatale (SCSP) de I'’Agence de la
santé publique du Canada. Le SCSP a pour mission
de contribuer a améliorer la santé des femmes
enceintes, des meéres et des nouveau-nés au
Canada. Ce rapport, qui s'appuie sur des données
recueillies de 1998 a 2009, vise a appuyer cette
mission et a contribuer a un réle important de
I’Agence, celui de fournir des données de
surveillance.

Le premier rapport’ faisait suite a une premiere
rencontre scientifique tenue a Aylmer (Québec)

en 2000 dans le but de chercher des moyens
d'améliorer la surveillance des anomalies
congénitales au Canada. Dans la foulée de cette
rencontre, le Réseau canadien de surveillance des
anomalies congénitales (RCSAC, ci-apres appelé le
Réseau) a été mis sur pied en 2002 sous I'égide

du SCSP. Les buts du Réseau ont été décrits en
détail ailleurs?.

Les anomalies congénitales au Canada, 2013, dresse
un portrait concis de six catégories importantes
d'anomalies congénitales au Canada, a savoir

le syndrome de Down, les anomalies du tube
neural, les cardiopathies congénitales, les fentes
labio-palatines, les malformations des membres
et le gastroschisis. Il présente des données et des
tendances temporelles concernant la prévalence
a |"échelle nationale ainsi que des estimations par
province et par territoire (y compris sous forme
de cartes) et des comparaisons internationales.

Les anomalies congénitales, un terme synonyme

de malformations congénitales, sont des anomalies
qui sont présentes a la naissance, méme si elles ne
sont diagnostiquées que plusieurs mois ou plusieurs
années plus tard. Elles sont en général de nature
structurelle et peuvent étre présentes a partir de

la conception (p. ex. syndrome de Down), mais la
plupart surviennent durant la période embryonnaire
(jusqu’a la fin de la septiéme semaine de gestation,
p. ex. spina bifida), ou au début de la période fcetale
(de la huitieme a la seiziéme semaine). Il peut arriver
qu'elles soient le résultat d'événements plus tardifs
comme une agression d’origine environnementale a
un stade plus avancé de la gestation, ou d'une
exacerbation d'une affection préexistante apres
I"accouchement

(p. ex. certaines formes de kystes rénaux).

Au Canada, on observe des anomalies congénitales
chez environ 3-5 % des nouveau-nés et entre 8 %
et 10 % des mortinaissances. De 2003 a 2007, elles
étaient a la cause de 23,2 % des décés d’enfants
de moins d'un an, incluant 23,3 % des décés de la
période néonatale (c.-a-d. des décés survenant de
0 a 27 jours apres la naissance)®. Les anomalies
congénitales ne sont devancées que par l'immaturité
au titre des premiéres causes de mortalité chez

les enfants de moins d'un an (1,1 et 1,5 pour

1 000 naissances vivantes, respectivement) et ont
contribué a un taux global de mortalité infantile de
5,0 pour 1 000 naissances vivantes en 2006—-20073.

L'Assemblée mondiale de la Santé, lors de sa
réunion de 2010, a fait un certain nombre de
déclarations a ce sujet, affirmant en particulier
qu’elle « note avec une vive préoccupation que
les malformations congénitales ne sont toujours
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pas reconnues comme des priorités de santé
publique » et a adopté une résolution dans laquelle
elle invite instamment les Etats Membres :

« a mieux faire prendre conscience a tous les
acteurs concernés, y compris les responsables
gouvernementaux, les professionnels de

la santé, la société civile et le public, de
I'importance des malformations congénitales
comme cause de morbidité et de mortalité
de I'enfant?. »

La Il* Conférence internationale sur les handicaps

et anomalies congénitales dans les pays en
développement, tenue en septembre 2005, a donné
lieu au Manifeste de Beijing, qui appelait les chefs
de gouvernement, les dispensateurs de soins de
santé et les organisations non gouvernementales
des pays en développement a agir, en soulignant

ce qui suit :

« Tant que les gouvernements ne cibleront

pas la prévention des anomalies congénitales,
les taux de mortalité infantile continueront
d'atteindre des sommets inacceptables, et

les efforts de réduction de la mortalité chez les
enfants seront entravés. Il nous faut continuer

a coopérer pour mettre sur pied et entretenir
des systemes de surveillance et de contréle

des anomalies congénitales, promouvoir

la recherche sur les causes et la prévention

des malformations congénitales et des
maladies héréditaires et mettre en ceuvre des
interventions durables et appropriées sur le plan
technologique pour la prévention et la prise en
charge de ces affections, y compris la prestation
de services de counseling génétique®. »

Si le Canada a pris des mesures importantes pour
améliorer la qualité des données nationales, il reste
encore beaucoup a faire a cet égard. Correa et Kirby’
ont évoqué les secteurs de la santé publique ou les
données de surveillance des anomalies congénitales
jouent un réle contributif important, par exemple en
facilitant le repérage des disparités en matiere de
santé et des populations a risque, I'analyse des

6

tendances, I'évaluation des résultats, ainsi que la
recherche et la prévention. Selon ces auteurs, en
mettant davantage 'accent sur certains aspects
comme les facteurs de risque environnementaux,

la classification des cas d’anomalies multiples et
isolées et le couplage des données, on optimiserait
I'application et |'utilité des données.

En 2008, le gouvernement du Canada a annoncé

le Plan d’action pour protéger la santé humaine
des contaminants de I'environnement, qui
comportait un volet portant sur I'amélioration de la
surveillance nationale des anomalies congénitales.
Le Plan d'action prévoyait |'allocation de ressources
aux gouvernements provinciaux et territoriaux

pour la mise sur pied de nouveaux systémes de
surveillance ou I'amélioration des systemes
existants. Avant cette mesure, seules deux provinces
sur dix, et aucun des trois territoires, ne disposaient
de systémes de surveillance des anomalies
congénitales. On s'attend a ce que la surveillance
nationale, qui s’effectue aujourd’hui par
I'intermédiaire du Systéme canadien de surveillance
des anomalies congénitales (SCSAC) de I'Agence,
soit bonifiée par |'établissement de systemes
provinciaux et territoriaux ou leur renforcement.

La qualité des données des systemes régionaux ou
provinciaux est en général supérieure a celle des
systémes nationaux’®.

Ce projet, auquel I'’Agence et les provinces

et territoires travaillent de concert, permettra
d’optimiser la comparabilité d'une province ou

d'un territoire a |'autre en favorisant le recours a des
procédures de surveillance communes, par exemple
par |'uniformisation des variables, des définitions et
des méthodes de collecte des données. Autrement
dit, le modeéle proposé pour la surveillance des
anomalies congénitales au Canada devrait avoir un
mode opératoire similaire a celui de I'Organisation
internationale des systémes de surveillance des
anomalies congénitales’, d'EUROCAT'™ et du
National Birth Defects Prevention Network
(NBDPN)'" des E.-U. et permettre d'améliorer

la surveillance au Canada.




QUE POUVONS NOUS FAIRE EN MATIERE
DE PREVENTION PRIMAIRE?

Hormis celles qui sont monogéniques et d'origine
chromosomique, les anomalies congénitales sont
pour la plupart multifactorielles, c’est-a-dire

causées par |'interaction entre des facteurs de
risque génétiques et des facteurs environnementaux.
Le succes de la supplémentation en acide folique,
et plus particulierement de I"enrichissement de
certains aliments en acide folique, dans la réduction
des anomalies du tube neural au Canada'?, aux
Etats-Unis'®et au Chili" a donné un nouvel élan aux
stratégies de prévention primaire. L'intégration d'une
découverte scientifique a la pratique médicale prend
beaucoup de temps; dans le cas de |'acide folique,
ce processus a pris environ 30 ans et a été résumé
par Rasmussen et al.”>. Ces auteurs font également
remarquer que le succes de la vaccination contre

la rubéole dans |"élimination de I'embryopathie
rubéolique est imputable aux efforts de surveillance
et d'évaluation du réseau de la santé publique. En
revanche, il est beaucoup plus difficile de changer

le comportement humain, comme [‘illustre avec
éloquence I'exemple de |'association entre la
consommation d'alcool et I'ensemble des troubles
causés par |'alcoolisation foetale, qui sont
entiérement évitables.

Pour élaborer des stratégies de prévention primaire,
il est essentiel de disposer d'une information de
qualité sur les facteurs de risque. On dispose de
plus en plus de données fiables en ce qui concerne
le statut socio-économique, |'obésité maternelle, la
maitrise du diabéte, le tabagisme et les avantages
potentiels de la consommation de multivitamines
et d'acide folique. Si les publications sur les effets
des facteurs environnementaux tels que les sites
d’enfouissement des déchets, la qualité de I'air,

les pesticides, les champs électromagnétiques,
ainsi que I'exposition professionnelle, sont de plus
en plus nombreuses, les données probantes qui

en sont issues sont cependant contradictoires et
ne peuvent donc servir a fonder des stratégies

de prévention primaire. Par conséquent, il est
nécessaire d'entreprendre des recherches
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permettant de surmonter les limites des données
concernant ces facteurs environnementaux et ces
expositions professionnelles. Il faut également
renforcer les initiatives en santé publique visant a
réduire ou a prévenir I'exposition a des facteurs
de risque bien connus tels que la consommation
d’alcool, I'absence d'immunisation contre la
rubéole et la varicelle, ainsi que les médicaments
tératogénes comme les anticonvulsivants (p. ex.
acide valproique, carbamazépine), le thalidomide,
I'isotrétinoine et les inhibiteurs de I'ECA. La
recherche en pharmacogénétique pourrait, dans
I"avenir, aider a repérer les femmes chez lesquelles
le risque de malformation congénitale d’origine
médicamenteuse est plus élevé.

Le probléme de |'obésité se pose avec de plus en
plus d'acuité au Canada, aux Etats-Unis et méme
dans les pays en développement. Si I'on soupgonne
depuis plusieurs années |'obésité prégestationnelle
(indice de masse corporelle [IMC] = 30 kg/m?) d'étre
un facteur de risque, ce n’est qu’au cours de la
derniére décennie que cette hypothese a pu étre
appuyée par des chiffres plus convaincants'™"?,
notamment dans le cas des anomalies du tube
neural’” et de certaines formes de cardiopathies
congénitales'. Parmi les autres catégories
d’anomalies congénitales dont on a observé
I"association avec |'obésité maternelle figurent la
fente palatine, la fente labiale avec ou sans fente
palatine, |'atrésie anorectale, I'hydrocéphalie et les
malformations des membres’®. Il existe une relation
inverse entre |'obésité et le gastroschisis, cette
malformation étant plus souvent liée a un IMC
prégestationnel peu élevé, en plus du jeune dge

de la mere.

Carmichael et al. se sont penchés sur les
mécanismes sousjacents pouvant étre a |'origine

de I'augmentation du risque d’anomalie congénitale
chez les femmes obéses, et méme chez celles en
surpoids (IMC de 25-29,9 kg/m??°, parmi lesquels
ils incluent la nutrition et la maitrise de la glycémie.
L'obésité maternelle accroit également le risque de
problemes aux stades périnatal et postnatal. Par
conséquent, la perte de poids avant la grossesse
pourrait étre une méthode de prévention primaire.
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Il est admis que le risque d'anomalie congénitale
plus élevé chez les meres dont le diabéte est mal
contrélé peut étre ramené au niveau de celui de
la population générale par une bonne maitrise
de la glycémie.

Les différences sur le plan de la survenue de la
maladie et d'autres variables de la santé en
fonction du statut socio-économique (SSE) sont
des indicateurs de disparités en matiere de santé.
L'estimation du SSE se fonde en général sur le
revenu parental, I'éducation, la profession ou le lieu
de résidence. L'origine ethnique exerce également
une influence, mais cette information ne peut étre
obtenue facilement a partir des bases de données
canadiennes car elle est absente de la plupart des
registres de naissance et des documents similaires.
La mortalité et la morbidité infantiles sont plus
élevées chez les parents dont le revenu est plus
faible, méme dans des pays comme le Canada

et le Royaume-Uni qui disposent d’un systéme a
couverture universelle des soins de santé, ce qui
souligne I'importance d'un large éventail de
déterminants de la santé?'.

Les individus vivant dans un ménage ou l'indice

du SSE est moins élevé présentent souvent

d‘autres facteurs de risque comme le tabagisme,

la consommation d'alcool, des carences
nutritionnelles, I'obésité et I'absence de
suppléments multivitaminiques. Carmichael et al.?,
aprés avoir ajusté leurs résultats en fonction de la
plupart de ces facteurs, ont quand méme observé
une association entre le SSE peu élevé et une
augmentation du risque de dextrotransposition des
grosses arteres (dTGA), ainsi qu’une réduction du
risque de tétralogie de Fallot (TF). Ces auteurs n‘ont
observé aucune association avec le risque de fente
labio-palatine. Les autres types d'anomalies n’ont
pas été étudiés. Yang et al.?®, s'appuyant sur des
données d'une étude du NBDPN, ont constaté

que le faible niveau de scolarisation de la mére
était associé a un risque élevé d'anencéphalie et

de dTGA, tandis que le faible niveau de scolarisation
du pére avait pour effet d'accroitre les risques
d'anencéphalie, de fente labiale, de TF et de dTGA.

S'il est évident que la réduction des inégalités
socio-économiques contribuera a réduire la
prévalence de certaines anomalies congénitales,

il faudra cependant pour cela mettre en ceuvre des
changements sociétaux d'envergure comme assurer
le plein emploi, offrir des aides au logement et
élever le niveau de scolarisation. Il s'agit la d'un

défi national qui exige la collaboration de nombreux
secteurs et des efforts continus de surveillance et
d’évaluation de la santé publique.

RESUME

Si la nouvelle orientation privilégiée pour réduire
le fardeau des anomalies congénitales est la
prévention primaire, nous devons au préalable
disposer de données de surveillance de qualité
pour estimer de maniere fiable la prévalence
provinciale, territoriale et nationale. La prévalence
et la prévention primaire constituent le sujet

de plusieurs chapitres du présent rapport. La
prévention secondaire et la prise en charge de
certaines anomalies congénitales sont abordées
dans des chapitres distincts.

La prise d'acide folique, qui a fait les preuves de
son efficacité contre les anomalies du tube neural,
peut également réduire le risque de certaines autres
anomalies congénitales lorsqu’elle est associée a

la prise de multivitamines.

Il faudra amener la population & changer ses
comportements dans le cadre des efforts de préven-
tion visant a réduire, voire a éliminer, les effets sur la
santé du tabagisme, de la consommation d‘alcool,
du surpoids et de 'obésité. Ces changements de
comportement seront plus difficiles a obtenir et
nécessiteront des interventions efficaces durant la
période préconceptionnelle. Linitiative de I'’Agence
visant a améliorer la surveillance des anomalies
congénitales a I'échelle nationale, menée en
collaboration avec des experts volontaires du
Réseau, constitue un pas décisif en avant sur la

voie de la prévention des anomalies congénitales
au Canada.
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CHAPITRE 1
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PREVALENCE GLOBALE ET FACTEURS DEMOGRAPHIQUES CLES

Jane A. Evans
Chantal Nelson

Pour évaluer I'impact des anomalies congénitales
sur les individus, les familles et le systéme de santé,
il faut des estimations fiables du nombre de
naissances affectées. Cette évaluation est loin d'étre
simple, car des facteurs comme les sources utilisées
pour la détermination des cas, les critéres d'inclusion
et d’exclusion et la durée du suivi influencent la
prévalence globale. Actuellement, le Systeme
canadien de surveillance des anomalies congénitales
(SCSAC) de I'Agence de la santé publique du
Canada utilise les renseignements de la base de
données sur les congés des patients (BDCP)
concernant les nouveau-nés, qui sont recueillis
aupres des hopitaux provinciaux et territoriaux par
I'Institut canadien d'information sur la santé (ICIS),
et le systeme de maintenance et d’exploitation des
données pour I'étude de la clientele hospitaliere
(MED-ECHO) du Québec. Des données provinciales
plus détaillées sont également transmises au SCSAC
par I’Alberta Congenital Anomalies Surveillance
System (ACASS). Les données du SCSAC provenant
de I'lCIS présentent plusieurs lacunes qui limitent
leur utilisation en surveillance : elles reposent sur
des codes de la Classification internationale des
maladies (CIM) qui nont pas été validés; pour des
raisons administratives, les anomalies ne sont
constatées que chez les nouveau-nés agés de moins
de 30 jours (voir annexe A); elles ne contiennent

pas d'information facilement accessible sur I'age
gestationnel; elles n'incluent que les naissances
vivantes et les mortinaissances, ce qui empéche

la recension des interruptions de grossesse pour
anomalie congénitale avant 20 semaines de
gestation’. L'inclusion des données de MED-ECHO
pose également certaines difficultés en parce que
les codes utilisés pour les anomalies associées a

une mortinaissance et les critéres d'inclusion et

d’exclusion, en particulier en ce qui concerne les
anomalies mineures ou moins bien définies, ne
sont pas toujours les mémes que dans les données
de I'lCIS.

Dans ce rapport, la plupart des données sur les

six types d'anomalies retenues aux fins de I'analyse
sont celles du SCSAC pour toutes les provinces et
tous les territoires de 1998 a 2007. La présente
section sur la prévalence globale et les facteurs
démographiques clés utilise un ensemble de
données légérement différent afin de fournir une
information plus a jour et plus cohérente. On a inclus
les cas recensés pendant la période 1998-2009,
mais en utilisant uniquement les données de I'ICIS,
ce qui a pour conséquence d'exclure le Québec.

On estime souvent que la fréquence totale des
principales anomalies congénitales par rapport

aux naissances vivantes et aux mortinaissances se
situe entre 3 % et 5 %, mais rares sont les systémes
de surveillance qui rapportent une valeur globale

en raison des variations considérables dans la
détermination, les définitions et les critéres
d’inclusion et d’exclusion. Les données du SCSAC
pour sept provinces — Colombie-Britannique,
Alberta, Saskatchewan, Manitoba, Ontario,
fle-du-Prince-Edouard et Terre-Neuve-et-Labrador
(environ 70 % des naissances) — indiquent un

taux de 420,1 cas pour 10 000 naissances totales
(naissances vivantes et mortinaissances) en
1984-1986 et un taux similaire de 423,1 cas pour

10 000 en 1991-19932. La figure 1.1 montre que

la prévalence pour les naissances totales tend a
avoir diminué de 1998 a 2009. Les taux plus élevés
de 1998 a 2001 qu’apres 2001 pourraient s’expliquer
par une meilleure détermination des cas. Le déclin
apres 2001 peut étre imputé en partie au
raccourcissement de la période de déterminations
des cas, qui est passée d'un an a 30 jours. Les autres
facteurs pouvant avoir joué un réle sont le recours de
plus en plus fréquent au diagnostic et au dépistage
prénatals et la baisse de certaines malformations,
notamment les anomalies du tube neural, depuis
que I'enrichissement en acide folique de certains
produits céréaliers est devenu obligatoire en 1998.
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FIGURE 1.1

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

FIGURE 1.2

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales parmi les naissances vivantes, Canada (sauf le Québec)*,
1998-2009
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.

La figure 1.2 montre une diminution notable

de la prévalence des anomalies jusqu’a une valeur
inférieure a 400 cas pour 10 000 en 2009. Toutefois,
comme l'indique la figure 1.3, la prévalence parmi
les mortinaissances semble avoir [égérement
augmenté. Ce phénoméne s’explique principalement
par une hausse de la prévalence des anomalies

congénitales parmi les mortinaissances associées a
un poids insuffisant a la naissance, faisant en sorte
que plus des trois quarts des anomalies congénitales
rapportées dans les cas de mortinaissances
affectaient des foetus dont le poids était inférieur

a 750 g (figure 1.4).
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FIGURE 1.3

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales parmi les mortinaissances, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.

FIGURE 1.4

Pourcentage des cas de mortinaissance présentant un poids inférieur a 750 g et une anomalie congénitale (AC),

Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
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Il'y a eu également une augmentation significative
de la proportion des mortinaissances présentant a
une anomalie et dont le poids a la naissance n'a
pas été noté. Ces facteurs laissent croire que
I'augmentation de la prévalence des anomalies
congénitales par rapport aux mortinaissances (et sa
diminution concomitante par rapport aux naissances
vivantes) est surtout le fait d'une fréquence plus
élevée d'interruptions de grossesse en raison

d'une malformation feetale & 21-24 semaines,
conformément a une tendance qui déja
documentées. Toutefois, il est difficile d'évaluer
I'impact réel du diagnostic prénatal et des
interruptions de grossesse sur les mortinaissances,
car le codage attribué a la cause d'une
mortinaissance, dans le cas d’une anomalie
congénitale ou d'une interruption de grossesse,
peut étre arbitraire et n’est pas pratiqué de maniere
uniforme d'une province ou d'un territoire a |'autre.

FIGURE 1.5A

La figure 1.5A montre la variation des taux entre

les provinces et territoires, avec des valeurs

allant de 347,8 (IC a 95 % : 338,2-357,6) pour

10 000 naissances totales au Manitoba a 622,1 (IC a
95 % : 599,6-645,3) pour 10 000 naissances totales
a Terre-Neuve-et-Labrador . Dans les régions ou le
nombre de cas est peu élevé (moins de 40 par an
dans chacun des territoires), les intervalles de
confiance sont larges et les taux doivent étre
interprétés avec prudence. Par ailleurs, de nombreux
facteurs viennent influencer les variations régionales,
y compris les méthodes de détermination et de
codage des cas, la disponibilité des services de
diagnostic et de dépistage prénatals et leur
utilisation ainsi que la probabilité d'une interruption
de grossesse a la suite d'un diagnostic prénatal
d'anomalie congénitale.

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales, par province ou territoire, Canada (sauf le Québec)*,

2000-2009 combinées
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2000-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. |C — Intervalle de confiance
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Rapport de la prévalence dans chaque province ou territoire sur la prévalence nationale des anomalies congénitales*,

Canada (sauf le Québec)**, 2000-2009 combinées

Rapport des prévalences
> 1,50

1,26 - 1,50
1,01-1,25

0,76 - 1,00

<0,76

Données non disponibles***

Signification statistique

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2000-2009.

**|I s'agit du rapport de la prévalence pour 10 000 naissances dans chaque province ou territoire sur la prévalence au Canada durant la période
précisée. La prévalence au Canada inclut des cas pour lesquels la province ou le territoire sont inconnus.

***Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.

On sait depuis longtemps que la prévalence globale
des anomalies congénitales et celle de la plupart de
ces malformations considérées séparément sont
plus élevées chez les sujets de sexe masculin®. La
figure 1.6 montre que la prévalence a chuté pour les
deux sexes. Toutefois, le rapport du nombre de cas
chez les sujets de sexe masculin par rapport au
nombre de cas chez les sujets féminins a
légérement augmenté au fil du temps (figure 1.7).
Plusieurs facteurs pourraient avoir joué un réle dans
cette hausse, notamment des taux plus élevés de
certaines anomalies propres au sexe masculin

(hypospadias) ou d’anomalies plus fréquentes chez
les sujets masculins, comme le syndrome de Down
et 'agénésie rénale. Elle pourrait aussi étre le fait
de différences entre les sexes sur le plan des taux
de survie, des interruptions de grossesse précoces
pour cause d'anomalie foetale ou de I'impact des
stratégies de prévention comme |'enrichissement en
acide folique. L'augmentation relative des anomalies
congénitales multiples, qui sont plus fréquentes
chez les sujets de sexe masculin, pourrait
également avoir joué un role.
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FIGURE 1.6

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales, selon le sexe, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

FIGURE 1.7

Rapport du nombre de cas d'anomalies congénitales totales chez les sujets de sexe masculin et féminin,
Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.




Limpossibilité de distinguer facilement les
malformations congénitales isolées des anomalies
multiples de différents types (syndromes, séquences,
associations, etc.) a partir des données du SCSAC
est un autre inconvénient du systéeme actuel. Une
analyse exploratoire des fentes labio-palatines
permet de diviser les cas en deux catégories,

ceux ne possédant qu'un seul code de fente
labio-palatine et ceux qui possedent des codes
d'anomalies congénitales additionnelles. Il est
encore impossible de déterminer si cette

méthode permet de distinguer les cas isolés de
ceux présentant d'autres anomalies mais les
données indiquent que le recul des fentes labiales
avec ou sans fente palatine observé au fil du temps
(se reporter au chapitre 5) semble étre plus marqué
pour les anomalies « isolées » que pour les cas plus
complexes. De plus, le ratio des cas « isolés » et
des cas complexes semble varier d'une province

a l'autre.

Il serait certainement avantageux d'utiliser les
données canadiennes de surveillance pour évaluer
les tendances en matiére d'anomalies multiples,
comme ont commencé a le faire certains auteurs®®.
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Nombreux sont les facteurs de risque, dont les
agents tératogénes présents dans |'environnement,
pouvant étre a |'origine d’anomalies congénitales
multiples (p. ex. malformations des membres,
cardiopathies et atrésie intestinale pour le
thalidomide, anomalies du systéme nerveux
central et fentes labio-palatines pour I'hyperthermie
maternelle) ou de combinaisons d’anomalies
majeures et mineures (p. ex. syndrome
d‘alcoolisation feetale). Une analyse plus détaillée
des codes attribués aux anomalies ajouterait une
valeur considérable aux données de surveillance
aux fins de I'observation de I'impact des facteurs
de risque environnementaux. Par exemple,
I’Atlanta Birth Defects Surveillance System a

utilisé une définition de cas incluant les codes
pour les malformations des oreilles, certaines
anomalies du systéme nerveux central et certaines
cardiopathies pour repérer les cas d’embryopathie
liée a l'isotrétinoine avec une sensibilité de 45,5 %
et une spécificité de 99,9 %. La valeur prédictive
positive de cette méthode de détection était

de 85 %°.
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CHAPITRE 2

SYNDROME DE DOWN

Ruth Kohut
Jocelyn Rouleau

INTRODUCTION

Le syndrome de Down (SD), I'une des anomalies
congénitales les plus fréquentes au monde, touche
environ une naissance sur 8002 Cette aberration
chromosomique, associée a la présence d’un
chromosome 21 surnuméraire, se traduit par

un phénotype bien défini, un retard intellectuel

et plusieurs anomalies congénitales majeures et
mineures, surtout gastro-intestinales et cardiaques'?.

En général, les nouveau-nés porteurs d'aberrations
chromosomiques comme le SD sont de petite
taille et ont un poids insuffisant a la naissance.

La prévalence d'une insuffisance pondérale tres
marquée a la naissance (401 a 1 500 g) serait

deux fois plus élevée chez les enfants atteints du
SD que dans I'ensemble des naissances?®. Si I'on
exclut les complications de I'insuffisance pondérale
a la naissance, les taux de survie aprés un an des
nourrissons atteints du SD avec et sans cardiopathies
congénitales seraient respectivement de 78 % a

90 % et de 93 % a 97 %“.

Les cardiopathies congénitales et les infections
respiratoires sont les causes de déces les plus
souvent rapportées chez les enfants et les jeunes
adultes atteints du SD*. La leucémie infantile est
communément associée au SD, mais la fréquence
d'autres affections malignes est inférieure a la valeur
attendue’. La sensibilisation aux risques potentiels
de nature médicale pour la santé, la surveillance
et l'intervention précoce permettent de réduire
considérablement la morbidité et d’améliorer la
qualité de vie des personnes atteintes de SD.

LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013 | 21

FACTEURS DE RISQUE

L'age maternel avancé est le plus important
facteur de risque reconnu pour le SD. Le dépistage
prénatal, grace a une précision améliorée et a

une utilisation plus précoce, a eu un impact
important sur la prévalence du SD dans le monde
entier sans égard a |'age maternel. Cet aspect sera
abordé de maniere plus détaillée au chapitre 9.

Outre I'dge maternel avancé, le fait d’avoir déja
congu un enfant atteint du SD et I'existence
d'autres antécédents familiaux de cette anomalie
sont des facteurs de risque additionnels qui justifient
une orientation vers les services de counseling
génétique. Le risque de récurrence d'une trisomie
foetale apreés la mise au monde d'un enfant atteint
est d’environ 1 %. L'existence d'antécédents
familiaux de SD et la récurrence des avortements
spontanés peuvent indiquer la ségrégation d'une
translocation touchant le chromosome 21 dans la
famille, une hypothése qui peut étre confirmée
ou écartée par la détermination du caryotype

des parents.

PREVALENCE DU SYNDROME
DE DOWN AU CANADA

Comme l'indique la figure 2.1, la prévalence

du syndrome de Down au Canada est restée
relativement constante de 1998 a 2007, avec

une moyenne de 14,1 cas pour 10 000 naissances
totales. Ce taux est similaire a ceux rapportés
précédemment pour la période 1989-1997".

Les prévalences du SD par rapport aux naissances
vivantes et aux mortinaissances sont également
restées assez stables, avec 12,4 et 1,7 cas pour
10 000 naissances totales, respectivement. La
présence de cardiopathies congénitales a été
signalée chez 40,9 % des cas de SD, dont 98 %
ont été déclarés comme des naissances vivantes.
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FIGURE 2.1
Prévalence du syndrome de Down (SD), Canada, 1998-2007
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Source des données de |'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

FIGURE 2.2A
Prévalence du syndrome de Down (SD), par province ou territoire, Canada, 1998-2007 combinées
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Source des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

§Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5). IC — Intervalle de confiance




PREVALENCE DANS LES PROVINCES
ET TERRITOIRES

On observe une certaine variation de la prévalence
du SD (par rapport aux naissances vivantes et aux
mortinaissances) d'une province et d’un territoire

a l'autre (figures 2.2A et 2.2B) pendant la période
d’étude de 10 années combinées. Le taux de SD
varie de 11,2 (IC 4 95 % : 10,5-12,0) au Québec
a21,5(1Ca95%:9,8-40,8)et24,2(1Ca95%:
14,3-38,3) au Nunavut et dans les Territoires du
Nord-Ouest respectivement. Compte tenu du

faible nombre de cas et de naissances totales (voir le
tableau B2.2 de I'annexe), les taux élevés enregistrés
dans les territoires du Nord moins peuplés

FIGURE 2.2B
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pourraient étre en partie le fruit du hasard et doivent,
par conséquent, étre interprétés avec prudence.

L'age maternel avancé, de méme que la
disponibilité et 'utilisation des services de
diagnostic prénatal et d'interruption sélective

des grossesses touchées pourraient influencer la
prévalence du SD. En 2007, au Canada, 18 % des
naissances totales sont survenues chez une mere
dgée de 35 ans ou plus®. La prévalence du SD au
Nunavut était élevée méme si la proportion de
naissances chez les meres agées de plus de 35 ans
dans ce territoire était la plus faible au Canada (8 %)
en 2007. Des résultats similaires ont été observés
dans les Territoires du Nord-Ouest.

Rapport de la prévalence dans chaque province ou territoire sur la prévalence nationale du syndrome de Down**,

Canada, 1998-2007 combinées

Rapport des prévalences

> 1,50

1,26 - 1,50

1,01-1,25

0,76 - 1,00

<0,76

Sk

Données non disponibles

Signification statistique

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.

Source des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

**|| s'agit du rapport de la prévalence pour 10 000 naissances dans chaque province ou territoire sur le taux la prévalence au Canada durant
la période précisée. La prévalence au Canada inclut des cas pour lesquels la province ou le territoire sont inconnus.
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Environ 60 % de toutes les naissances surviennent
au Québec (21,7 %) et en Ontario (39,4 %). Une
comparaison des taux de SD par rapport aux
naissances vivantes de 1998 a 2007 pour ces

deux provinces est présentée au tableau 2.1.

La prévalence du SD est plus faible au Québec
qu’en Ontario pour les années combinées
(respectivement 10,8 et 12,5 pour 10 000 naissances
vivantes). De plus, en 2007, les femmes agées de
plus de 35 ans étaient a |'origine de 15,4 % des
naissances vivantes au Québec, comparativement a
21,2 % en Ontario (taux similaires pour 2003 et
2006)8. On observe une différence significative entre
les taux de SD par rapport aux naissances vivantes
des deux provinces en 2006 et 2007. La tendance a
la baisse observée au Québec n’est pas constatée

TABLEAU 2.1

en Ontario. Comme les sources des données sur les
naissances vivantes sont trés comparables dans ces
deux provinces, on peut en conclure que le recours
au diagnostic prénatal du SD et a l'interruption de
grossesse apres un diagnostic pourrait étre plus
fréquent au Québec qu’en Ontario.

On ne dispose pas de données sur les différences
régionales selon I'dge maternel observées dans
les prévalences totales du SD. Les données de la
province de I'Alberta, qui incluent les interruptions
de grossesse, sont présentées au tableau 2.2.
Pendant la période 2000-2009 combinée, la
prévalence du SD a été significativement plus
élevée chez les meres de plus de 35 ans que

chez celles de 25 a 29 ans.

Prévalence du syndrome de Down (SD) parmi les naissances vivantes, Ontario et Québec, Canada, 1998-2007

A 10 000 naissances vivantes (IC a 95 %)
1998 10,6 (8,9-12,4)
1999 13,3 (11,4-15,4)
2000 13,0 (11,1-15,1)
2001 12,9 (11,0-14,9)
2002 12,8 (11,0-14,9)
2003 13,6 (11,7-15,8)
2004 11,9 (10,1-13,8)
2005 10,9 (9,3-12,8)
2006 14,0 (12,1-16,1)
2007 12,1 (10,3-14,0)
1998-2007 12,5 (11,9-13,1)

Prévalence du SD en Ontario pour

Prévalence du SD au Québec pour
10 000 naissances vivantes (IC a 95 %)
13,4
12,3
11,9

(10,9-16,3)
(9,9-15,2)
(9,5-14,7)
9.4 (7,3-12,0)
10,2 (8,0-12,8)
10,5 (8,3-13,2)
11,5 (9,1-14,2)
12,1 (9,8-14,9)
9.1 (7,2-11,4)
7,9 (6,1-10,0)
10,8 (10,1-11,6)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU 2.2
Prévalence du syndrome de Down (SD), selon I'age maternel, Alberta, Canada, 2000-2004, 2005-2009 et 2000-2009

Prévalence du SD selon I'age maternel (IC a 95 %)*

Année <20 20-24 25-29 30-34 35-39 >40 Total
8,0 6,4 10,7 16,6 52,4 143,1 19,6
2000-2004
(3,7-15,1) (4,2-9,5) (8,2-13,7) (13,4-20,4) | (43,7-62,4) | (110,3-182,8) | (17,7-21,7)
7,6 7,3 10,7 16,8 53,8 189,3 21,8
2005-2009

(3,5-14,4) (5,0-10,3) (8,5-13,3) (13,9-20,1) | (45,9-62,6) | (156,1-227,8) | (19,9-23,7)

2000-2009 7.8 6.9 10,7 16,7 53,2 169,5 20,8
(4.,6-12,3) (5,2-8,9) 9.0-12,6) | (14,5-19,1) | (47,3-59,7) | (145,5-196,5) | (19,5-22,2)

Source : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 2011.
*Pour 10 000 naissances totales. Les naissances totales incluent les naissances vivantes, les mortinaissances et les interruptions de grossesse.
|IC — Intervalle de confiance

TABLEAU 2.3

Prévalence du syndrome de Down dans le monde*, par région/pays, 1998-2007
Région/pays 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007
CANADAT 14,2 14,5 15,1 13,3 14,1 15,0 13,4 14,9 13,8 13,0
Alberta (Canada) 14,0 11,6 14,6 15,2 12,7 19,2 16,5 20,5 13,4 16,4
Atlanta (Etats-Unis) 11,5 12,0 11 13,2 12,5 13,0 13,0 12,9 10,9 13,1
Paris (France) 10,5 5,2 7,9 7,8 6,2 4,7 5,3 9,1 7,1 8,7
Toscane (Italie) 6,3 6,1 4,9 57 3,8 4,0 41 41 4,6 4,8
Finlande 11,3 10,0 11,8 14,2 14,2 12,3 12,2 11,7 14,2 14,0

Source : Rapport annuel de I'Organisation internationale des systemes de surveillances des anomalies congénitales (OISSAC), 2009 (données de 2007).
TSource : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2007.
*Prévalence pour 10 000 naissances totales. Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.
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COMPARAISONS INTERNATIONALES

Les rapports transmis par 23 programmes de
surveillance de différents pays a I'Organisation
internationale des systemes de surveillance des
anomalies congénitales (OISSAC) ont permis de
recenser 1 430 697 cas de nouveau-nés atteints
du SD en 2007°. Pour la méme période, le Canada
a déclaré 483 cas par I'intermédiaire du SCAC.
Les prévalences du SD de 1998 a 2007 dans un
échantillon de registres de I'OISSAC sont
présentées au tableau 2.3.

Dans une étude portant sur 20 registres de
I'OISSAC entre 1993 et 2004, la prévalence globale
du SD est demeurée relativement stable a 8,3 cas
pour 10 000 naissances totales (naissances vivantes
et mortinaissances)'®. Toutefois, durant cette
période, la prévalence du SD a diminué dans les
registres de France et d'ltalie et a augmenté dans
d'autres pays, notamment en Israél, en Norvege

et en Alberta (Canada). Dans ces 20 registres, le
taux moyen d'interruption de grossesse apres
confirmation d'un cas de SD a augmenté durant
cette période, passant de 4,8 en 1993 a 9,9 pour
10 000 naissances totales en 2004.

TABLEAU 2.4

IMPACT DU DIAGNOSTIC PRENATAL SUR
LA PREVALENCE DU SYNDROME DE DOWN

Limpact de I'age maternel et du diagnostic prénatal
sur la prévalence du SD, selon les résultats d’'un
projet de recherche concertée de I'OISSAC?,

est illustré au tableau 2.4. On pense que 'acces

au dépistage prénatal et I'amélioration de son
efficacité ont a présent compensé |'effet des

taux accrus d'dge maternel avancé a la naissance
dans différentes régions. D'apres cette étude
internationale, les taux d'interruption de la
grossesse les plus élevés sont observés dans

les registres qui présentent des proportions plus
importantes de méres ayant congu a un age avancé.

Pour évaluer I'impact du diagnostic prénatal sur

la prévalence du SD au Canada, il faudrait disposer
des données des provinces et des territoires sur

les interruptions de grossesse. A |'exception de
I'Alberta, les systemes de surveillance des anomalies
congénitales des provinces et des territoires ne
consignent pas ces données, qui ne sont pas non
plus saisies par le SCSAC.

Pourcentage de méres agées de 35 ans ou plus et d'interruptions de grossesse en raison d'un syndrome de Down
dans ce groupe; Prévalence du syndrome de Down pour les naissances vivantes, les mortinaissances et les interruptions

de grossesse, par région/pays, 2007

% d'interruptions

Prévalence (pour 10 000)

de grossesse chez NV+MN+
Région/pays % de meres > 35 ans les méres > 35 ans NV+MN interruptions
Texas (Etats-Unis) 11,4 5,4 49,3 52,1
Alberta (Canada) 15,5 40,0 51,5 85,9
Atlanta (Etats-Unis) 17,0 17,0 39,0 48,3
Suéde 21,7 73,2 18,2 67,6
Paris (France) 28,6 83,1 8,0 47,5
Toscane (Italie) 32,1 70,6 10,1 34,2

Source : Rapport annuel de I'Organisation internationale des systemes de surveillance des anomalies congénitales (OISSAC), 2009 (données de 2007).
NV — Naissances vivantes, MN — Mortinaissances




Pour la période allant de 1998 a 2007, les données
selon I'dge de I'Alberta Congenital Anomalies
Surveillance System ne montrent pas une variation
des taux d'interruption de grossesse selon I'age
maternel similaire a celle qu‘a observée par
I'OISSAC en 2007 (tableau 2.4). Pour cette période,
en Alberta, 52,4 % du nombre total de grossesses
ayant fait I'objet d'un diagnostic confirmé de SD
ont été enregistrées chez des femmes dgées de

35 ans ou plus, dont 24 % (intervalle : 16,9 % a
30,5 %) ont été interrompues, un taux comparable a
celui observé chez les femmes de moins de 35 ans.

La Société des obstétriciens et gynécologues du
Canada (SOGC) a publié des directives cliniques

en matiere de dépistage prénatal'' selon lesquelles
I"dge maternel ne constitue pas a lui seul une
indication pour une intervention diagnostique
prénatale invasive. La SOGC recommande de
proposer le dépistage prénatal des aneuploidies
foetales importantes sur le plan clinique a toutes les
femmes enceintes. Toutefois, les méthodes utilisées
pour le dépistage et leur disponibilité varient d'une
province a l'autre, voire d’une région a l'autre a
I'interieur des provinces. De plus, la participation
au dépistage et le recours au diagnostic prénatal
ne sont pas saisis dans un registre national unique.
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RESUME

Le syndrome de Down demeure |'aberration
chromosomique la plus fréquente au Canada et

a un impact tant sur la morbidité et la mortalité
infantiles que sur la morbidité chez les enfants

et les adultes. En dépit de la hausse du taux de
naissances survenant chez des méres d'un ége
avancé, la prévalence de cette anomalie sont
restés stables au cours de la période 1998-2007.
Ce phénomene s’explique probablement par une
meilleure accessibilité et par une utilisation accrue
des services de dépistage et de diagnostic
prénatals et d'interruption subséquente de la
grossesse en cas d'aneuploidie.

Il importe de poursuivre la recherche et la
surveillance, au sein de la population, sur I'impact
des tests prénatals sur la prévalence, et sur les effets
de différents facteurs prénatals et postnatals sur la
morbidité et la mortalité des bébés atteints du SD.
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CHAPITRE 3

ANOMALIES DU TUBE NEURAL

Nicolas L. Gilbert
Philippe De Wals

Juan Andrés Ledn
Jane A. Evans

INTRODUCTION

Les anomalies du tube neural (ATN) sont un groupe
hétérogeéne d'anomalies du systéme nerveux
central résultant d'un défaut de fermeture du tube
neural durant I'embryogenése. Les ATN les plus
fréquentes sont le spina bifida, I'anencéphalie et
I'encéphalocele. L'anencéphalie est |étale. Les
patients atteints du spina bifida présentent une
morbidité importante tout au long de leur vie

et des taux de mortalité élevés’.

FACTEURS DE RISQUE

Les ATN peuvent étre observées en association avec
des aberrations chromosomiques, des syndromes
génétiques et d'autres profils de malformations
multiples ou étre le résultat de |'exposition a un
agent tératogeéne de |'environnement. Dans de

tels cas, d'autres malformations congénitales

sont souvent présentes. Toutefois, la plupart des
ATN sont des malformations isolées d'origine
multifactorielle, c’est-a-dire résultant des interactions
entre des facteurs de risque génétiques et des
facteurs environnementaux. Le risque de récurrence
est alors de 2 % a 5 %, selon le niveau de risque
dans la population, mais il peut étre réduit de
maniére appréciable par la supplémentation en acide
folique pendant la période périconceptionnelle?.

La carence en folate® est le facteur de risque le

plus solidement établi pour les ATN isolées.
L'apport insuffisant en acide folique toutes sources
confondues (aliments naturellement riches en folate,
aliments enrichis en acide folique et suppléments
contenant de |'acide folique) demeure un facteur
de risque modifiable important, au Canada comme
ailleurs dans le monde.
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Le risque de spina bifida* et d’anencéphalie® est plus
élevé chez les feetus dont la mere est porteuse

du variant C677T du géne codant pour la
5,10-méthylene-tétrahydrofolate réductase, une
enzyme qui intervient dans le métabolisme du folate.
D'autres variants du géne codant pour cette enzyme
pourraient également accroitre le risque. Parmi les
autres facteurs de risque dont |"association avec le
métabolisme du folate est moins claire, mentionnons
I'appartenance a certains groupes ethniques (p. ex.
Celtes, Sikhs, Canadiens frangais, Hispaniques)®,
I'obésité maternelle’, le diabete prégestationnel®

et d'autres formes d’hyperglycémie’.

Les ATN non reliées a une carence en folate incluent
certaines formes isolées comme les
lipomyéloméningocéles', celles imputables a
I"exposition a des agents environnementaux (p. ex.
acide valproique'’, hyperthermie'?) ou a un apport
inadéquat en certains microéléments (p. ex. vitamine
B12%), ainsi que celles observées dans des cas de
malformations multiples. Leur risque de survenue
n’'étant pas modifié par I'enrichissement des
aliments en acide folique ou par la prise de
suppléments contenant cette substance, ces

ATN pourraient devenir proportionnellement

plus importantes.

PREVALENCE DES ANOMALIES
DU TUBE NEURAL AU CANADA

La prévalence de toutes les ATN, y compris le

spina bifida, a décliné au Canada de 1996 a

2007 (figure 3.1). Apres une chute spectaculaire en
1997 et en 1998, a la suite de l'introduction sur le
marché nordaméricain de la farine enrichie en acide
folique™¢, la prévalence des ATN en général et du
spina bifida en particulier a continué de décliner de




30 | LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013

1999 a 2004 avant de se stabiliser. Ces tendances
sont similaires a celles observées par De Wals et
al.*, qui ont noté un déclin dans sept provinces
canadiennes aprés |'entrée en vigueur des mesures
d’enrichissement. Toutefois, les taux d’anomalies
rapportés par le SCSAC sont tres inférieurs a ceux
de I'étude réalisée par De Wals, et ce, en grande
partie en raison de I'exclusion des interruptions

de grossesse avant 20 semaines de gestation par
le SCSAC.

D’apres I'évolution des taux sanguins de folate dans
la population, on présume que la conception et le
premier trimestre de gestation des enfants nés en
1996 ou avant ont eu lieu avant la mise en ceuvre
des mesures d'enrichissement. Chez ceux nés en
1998 et en 1999, la conception et le premier
trimestre de gestation ont eu lieu alors que certains
aliments enrichis étaient disponibles sur le marché
canadien, mais avant que |'enrichissement soit
obligatoire; enfin, les enfants nés en 2001 ont été

FIGURE 3.1

congus alors que |'enrichissement était obligatoire™.
Comparativement aux naissances survenues a la fin
de I"époque pré-enrichissement (c.-a-d. en 1996),
on a observé pour les naissances du début de la
période postenrichissement (c.-a-d. de 2001 a 2003)
une réduction de 40 % de la prévalence des ATN et
de 46 % des cas de spina bifida comparativement
aux taux de 1996. Le déclin de ces taux s'est
poursuivi de 2004 a 2007 (tableau 3.1).

Parmi les autres facteurs qui pourraient avoir
contribué a la régression des ATN et du spina bifida,
en particulier apres 2001, on compte la prise de
suppléments contenant de I'acide folique et le
recours accru au dépistage et au diagnostic
prénatals. D'apres I'Enquéte sur la santé dans les
collectivités canadiennes, la proportion de meres
ayant pris des suppléments d'acide folique pendant
la période périconceptionnelle au Canada a
augmenté, passant de 47,2 % en 2001 a 57,8 % en
2005".

Prévalence des anomalies du tube neural (ATN), Canada, 1996-2007
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1996-2007

Source des données de |'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1996-2007. La somme des prévalences des catégories
d'ATN n’est pas toujours égale a la prévalence totale des ATN parce que les chiffres ont été arrondis.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.




TABLEAU 3.1
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Prévalence et risques relatifs des anomalies du tube neural comparativement a 1996, Canada, 1996-2007

Anomalie du tube neural

Nombre
Années st b Taux pour
. 10 000
naissances | Cas .
naissances
totales
1996
- 366,811 278 7.6
(avant I'enrichissement)
1998-1999
L. . 682,230 390 5,7
(enrichissement partiel)
2001-2003
(enrichissement 1,006,779 | 461 4,6
obligatoire)
2004-2007
(enrichissement 1,419,505 | 569 4,0
obligatoire)

Spina bifida
Taux pour
RR ICa95 % | Cas ’!O 000 RR | ICa95%
naissances
totales
1,00 200 55 1,00
0,75 | (0,68-0,83) | 278 4,1 0,75 | (0,66-0,84)
0,60 | (0,55-0,66) | 301 2,9 0,53 | (0,49-0,61)
0,52 | (0,49-0,57) | 378 2,6 0,49 | (0,44-0,54)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1996-2007.
Source des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1996-2007.

RR — Risque relatif, IC — Intervalle de confiance

PREVALENCE DANS LES
PROVINCES ET LES TERRITOIRES

L'analyse des taux provinciaux et territoriaux de
1998 a 2007 montre que la prévalence des ATN a
décliné partout au pays (figure 3.2). Les différences
marquées qui existaient d'une province a |'autre
avant |'enrichissement en acide folique se sont
considérablement estompées apres |'entrée en
vigueur de cette mesure (figure 3.2). De 1991 a
1996, le rapport entre la prévalence maximale (a
Terre-Neuve-et-Labrador) et la prévalence minimale
(au Québec) était de 4,5, tandis que de 2001 a
2007, le rapport entre la prévalence maximale (en
Colombie-Britannique) et la prévalence minimale
(au Québec) n'était que de 1,8 (figure 3.2).

FAIBLESSES DES DONNEES

Pour les provinces et les territoires autres que
I'’Alberta, les sources principales de données du
SCSAC sont les bases de données sur les congés
des hépitaux. Au Québec, une validation des
sommaires des congés des hépitaux comme

source d'information sur les ATN a révélé que ces
sommaires présentaient une sensibilité de 92 %,
mais une valeur prédictive peu élevée en raison
des erreurs de codage’®. De fait, comme cela a été
souligné plus haut, les taux mesurés par le SCSAC
sont beaucoup plus faibles que ceux évalués par
d‘autres chercheurs durant la méme période™, ce
qui laisse croire que le SCSAC ne prend pas en
compte tous les cas et, par conséquent, sous-estime
les taux. De plus une comparaison des taux
provinciaux obtenus a |'aide des données du SCSAC
et de celles recueillies par De Wals et al. montre
que, si les taux calculés avec les données du
SCSAC sont systématiquement moins élevés, la
sous-déclaration varie cependant d'une province a
Iautre; par conséquent, les comparaisons entre les
provinces et les territoires doivent étre interprétées
avec prudence. Enfin, l'interruption de la grossesse
apres un diagnostic d’ATN survient dans des
proportions importantes a un stade ou
I'enregistrement des mortinaissances n’est pas
exigé (4ge gestationnel inférieur a 20 semaines

et poids inférieur a 500 g)".
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FIGURE 3.2

Prévalence des anomalies du tube neural (ATN), par province ou territoire et par période, Canada, 1991-2007 combinées

CANADA*
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ATN (IC a 95 %) pour 10 000 naissances totales***

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1991-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1991-2007.
*Les données par territoire n'étaient pas disponibles, car le Nunavut n'est devenu un territoire qu’en 1999. Les données sur les naissances

au Nunavut ont été ajoutées a celles des Territoires du Nord-Ouest.

**Les données de la Nouvelle-Ecosse portant sur la période 1991-1995 ont été exclues, car elles n'étaient pas transmises au SCSAC avant 1996.

Les données de la Nouvelle-Ecosse portent sur la période 1996-2007.

***Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. §Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus

(< 5). IC — Intervalle de confiance

COMPARAISONS INTERNATIONALES

Aux Etats-Unis, la prévalence du spina bifida a été
déterminée séparément chez les Hispaniques, les
Blancs non hispaniques et les Noirs non hispaniques.
Dans ces trois sous-populations, la prévalence du
spina bifida était respectivement de 6,5, 5,1 et

3,6 cas pour 10 000 naissances durant la période
pré-enrichissement (janvier 1995-décembre 1996)
etde 4,2, 3,4 et 2,9 cas pour 10 000 naissances
durant la période d’enrichissement obligatoire
(octobre 1998-décembre 2002)%. L'ordre de
grandeur de ces taux, ainsi que les tendances
associées a |'ajout d'acide folique dans les produits
céréaliers enrichis, sont similaires & ceux observés au
Canada. Les taux enregistrés en Europe en I'absence

d’enrichissement en acide folique sont beaucoup
plus élevés. Dans I'Union européenne, la
prévalence des ATN a diminué, passant de

10,5 cas pour 10 000 naissances totales en 2004 a
9,4 cas pour 10 000 naissances totales en 2008%';
en Angleterre et au Pays de Galles, la prévalence
des ATN est restée stable, variant de 14 a 18 cas
pour 10 000 naissances totales durant la

période 1995-2004%%; en Suede, la prévalence du
spina bifida a également baissé, passant de 5,5 cas
pour 10 000 durant la période 1988-1992 a 4,4 cas
pour 10 000 naissances en 1993-1998 et a 2,9 cas
pour 10 000 durant la période 1999-2003,
principalement grace au diagnostic prénatal et

aux interruptions de grossesse®.
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TABLEAU 3.2

Prévalence des anomalies du tube neural (ATN) aux Etats-Unis et en Europe

Pays/ . . - Enrichissement Prévalence
Référence Siffier Fofpulitae Pt en acide folique (pour 10 000)
01/1995-12/1996 | Aucun 6,5
Hispaniques 01/1997-09/1998 | Facultatif 5,5
10/1998-12/2002 | Obligatoire 4,2
01/1995-12/1996 | Aucun 5,1
Spina bifida E.'ancs.“"” 01/1997-09/1998 | Facultatif 4.4
ispaniques
10/1998-12/2002 | Obligatoire 3,4
01/1995-12/1996 | Aucun 3,6
potrs non 01/1997-09/1998 | Facultatif 2,5
ispaniques
10/1998-12/2002 | Obligatoire 2,9
USA?
01/1995-12/1996 | Aucun 3,9
Hispaniques 01/1997-09/1998 | Facultatif 3,6
10/1998-12/2002 | Obligatoire 2,8
01/1995-12/1996 | Aucun 2,8
Anencéphalie E.'ancs.”on 01/1997-09/1998 | Facultatif 2,1
ispaniques
10/1998-12/2002 | Obligatoire 2,0
01/1995-12/1996 | Aucun 2,0
poirs non 01/1997-09/1998 | Facultatif 18
ispaniques
10/1998-12/2002 | Obligatoire 1,8
2004 Aucun 10,5
Europe? Toutes les ATN
2008 Aucun 9.4
Angleterre 1995-1999 15,5
et Pays de Toutes les ATN
Galles? 2000-2004 16,3
1993-1998 Aucun 4,4
Suede? Spina bifida

1999-2003 Aucun 2,9
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IMPACT DU DIAGNOSTIC PRENATAL

SUR LA PREVALENCE

L'échographie prénatale réalisée a 18-20 semaines
de grossesse permet de dépister tous les cas
d‘anencéphalie et une proportion importante des
cas grave de spina bifida. Toutefois, les données du
SCSAC ne permettent pas de mesurer I'impact du
diagnostic prénatal et de l'interruption de grossesse
subséquente en cas de diagnostic d’ATN, car seuls
les avortements pratiqués au plus tét a 20 semaines
de grossesse, qui sont enregistrés comme des
mortinaissances, sont consignés dans ce systéme.
Néanmoins, une étude réalisée en Colombie-
Britannique a montré que 72,6 % des femmes
enceintes ayant recu un diagnostic prénatal d’ATN
avaient opté pour une interruption de grossesse '°.

MESURES DE PREVENTION

Il a été estimé qu'un taux optimal de folate chez
toutes les femmes en &ge de procréer pouvait
réduire le risque d’ATN dans une proportion allant
jusqu’'a 70 %. La prise de suppléments d'acide
folique revét une importance particuliére pour

les femmes ayant des antécédents personnels ou
familiaux d’ATN, car elles sont le plus a risque?;
cette mesure pourrait étre particulierement
bénéfique a celles qui présentent d'autres facteurs
de risque, comme des polymorphismes de plusieurs

génes jouant un réle dans le métabolisme du folate?
(p. ex. le variant C677T du géne codant pour la
5,10-méthylene-tétrahydrofolate réductase?).

Cette catégorie inclut les femmes prenant des
médicaments qui altérent le métabolisme du folate
comme certains anticonvulsivants?, puisqu’elles
sont également exposées a un risque accru d’ATN.
Comme il n'est pas possible de repérer dans
I"ensemble d'une population toutes les femmes

qui risquent d'étre insuffisamment protégées contre
les ATN dépendantes du taux de folate, la prise
d’une faible dose quotidienne (0,4 mg/jour) a titre
de supplément est recommandée a toutes celles
qui sont en age de procréer®.

RESUME

Le prévalence des anomalies du tube neural a
diminué de 1996 a 2007. Ce recul tient a la fois a
I'introduction de I'enrichissement en acide folique
de certains produits céréaliers, a 'augmentation
de la prise de suppléments d'acide folique chez
les femmes en age de procréer et au recours accru
au dépistage et au diagnostic prénatals menant a
I'interruption de la grossesse apres un diagnostic
d’ATN. Il est impossible d'établir avec précision la
contribution relative de chacun de ces facteurs.
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CHAPITRE 4

CARDIOPATHIES CONGENITALES

KS Joseph
Shiliang Liu

INTRODUCTION

Les cardiopathies congénitales sont définies comme
des anomalies structurelles apparentes du coeur ou
des vaisseaux intrathoraciques qui ont ou peuvent
avoir une importance fonctionnelle'. Elles sont les
malformations congénitales les plus fréquentes chez
les nouveau-nés, avec une prévalence variant entre
50 et 150 cas pour 10 000 naissances totales®®. Les
cardiopathies congénitales demeurent I'une des
causes les plus importantes de morbidité et de
mortalité infantiles et constituent également une
cause majeure d'invalidité et de déces chez les
jeunes et les adultes®. Si différents facteurs de risque,
modifiables ou non, des cardiopathies congénitales
ont été répertoriés au cours des derniéres années,
on ignore cependant si la sensibilisation a ces
facteurs de risque s’est traduite par une évolution de
la fréquence de ces malformations. Par exemple, une
étude’ réalisée au Québec a mis en évidence une
diminution de la prévalence des cardiopathies
congénitales graves de 1998 a 2005 (apres I'entrée
en vigueur des mesures d'enrichissement en acide
folique des aliments). En revanche, dans une autre
étude effectuée dans le nord de I'’Angleterre?, ou

les aliments ne sont pas enrichis en acide folique,

on a observé une nette augmentation de ces
malformations.

FACTEURS DE RISQUE

Les facteurs de risque, génétiques ou non,

des cardiopathies congénitales sont bien connus

et démontrés’®. Les causes génétiques des
cardiopathies congénitales incluent les syndromes
chromosomiques et les affections monogéniques.
Le syndrome de Down est associé aux cardiopathies
congénitales dans environ 45 % des cas, méme si
aucun gene du chromosome 21 en particulier

n‘a encore été identifié comme causant des
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cardiopathies’. Le syndrome de DiGeorge
(caractérisé par une microdélétion 22q11) et le
syndrome de WilliamsBeuren (caractérisé par une
microdélétion 7g11,23) sont d'autres exemples
d‘aberrations chromosomiques, tandis que le
syndrome d'Alagille (généralement causé par des
mutations du géne JAG1), le syndrome de Noonan
(causé par des mutations des génes PTPN11, SOS1
ou KRAS) et celui de HoltOram (caractérisé par
des mutations du géne TBX5) sont des exemples
d‘anomalies monogéniques’. Les antécédents
familiaux de cardiopathies congénitales facilitent
parfois la reconnaissance prénatale de ces
anomalies a transmission héréditaire.

Des études récentes ont également mis en

cause différents facteurs de risque modifiables
non génétiques®, méme si la preuve a cet égard
est plus ou moins concluante selon le cas. Au
nombre des déterminants modifiables figurent la
rubéole chez la mére durant la grossesse, la prise
de suppléments multivitaminiques contenant de
I"acide folique et celle de certains médicaments
(p. ex. anticonvulsivants, thalidomide, isotrétinoine
et lithium), la maitrise de la glycémie dans le
diabéte insulinodépendant et la modification du
régime alimentaire en cas de phénylcétonurie
maternelle. Parmi les autres causes possibles
figurent les maladies de la mére (p. ex. grippe,
infection a VIH et lupus érythémateux disséminé),
I'exposition a certains médicaments (p. ex. agents
antiviraux et antifongiques), a des drogues non
médicamenteuses (p. ex. cocaine, marijuana et
tabagisme), a des facteurs environnementaux

(p. ex. solvants organiques, herbicides et pesticides)
ainsi que des caractéristiques sociodémographiques
(p. ex. race/ethnicité et age maternel) et habitudes
de vie. Certains déterminants paternels comme
I'age et la consommation de cocaine ou de
marijuana ont également été mis en cause®.
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PREVALENCE DES CARDIOPATHIES
CONGENITALES AU CANADA

Les estimations de la prévalence des cardiopathies
congénitales au Canada varient quelque peu selon
la source de données utilisée pour les calculs. Les
données du SCSAC, qui proviennent de la BDCP,

FIGURE 4.1

fournissent les renseignements les plus récents et
montrent que les prévalences des cardiopathies
congénitales (évaluées jusqu’a un age de 30 jours)
ont diminué de 21 %, passant de 107,1 cas pour
10 000 naissances totales en 1998 a 85,1 cas pour
10 000 naissances totales en 2009 (figure 4.1).

Prévalence des cardiopathies congénitales (CC), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

140

120 112,2
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94,6 85,1
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.

Note : Les problemes de qualité des données concernant ces estimations de la prévalence sont abordés dans le corps du texte.

*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées. **Les naissances totales incluent les naissances vivantes
et les mortinaissances.
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FIGURE 4.2

Prévalence de certaines cardiopathies congénitales, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009
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TAC : Tronc artériel commun (p pour la tendance < 0,0001)

TGV : Transposition des gros vaisseaux (p pour la tendance < 0,05)
TF : Tétralogie de Fallot (p pour la tendance < 0,0001)

VU : Ventricule unique (p pour la tendance < 0,0001)

OC : Ostium commun (p pour la tendance < 0,05)

HCG : Hypoplasie du cceur gauche (p pour la tendance < 0,001)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées. **Les naissances totales incluent les naissances vivantes
et les mortinaissances.

La figure 4.2 présente la prévalence de certaines la période 2000-2009, d'aprés les estimations
cardiopathies congénitales au Canada (sauf le de I'ACASS, et celles du Canada (sauf le Québec),
Québec) de 1998 a 2009. La prévalence du tronc durant la période 1998-2009, d'aprés les

artériel commun, de la tétralogie de Fallot et du estimations du SCSAC. Toutefois, le fait que la
ventricule unique a diminué de 1998 a 2007, celle fréquence des cardiopathies congénitales soit a peu
de la transposition des gros vaisseaux est restée pres similaire dans les différentes bases de données
stable et celle de 'ostium commun a augmenté. ne prouve pas qu'il existe une correspondance cas

par cas entre ces derniéres ou que les cas aient été
identifiés avec exactitude. Les deux sources de
données ont les caractéristiques suivantes :

Le tableau 4.1 présente les prévalences de certaines
cardiopathies congénitales estimées par le RCSAC
et 'ACASS et donne une idée de I'incidence des

différentes méthodes de collecte des données sur 1. Linclusion de données sur les interruptions
ces valeurs (méme si les estimations s'appliquent a de grossesse, |'utilisation de définitions
différentes régions et a différentes périodes). Qu'il rigoureuses des cas, la classification
s'agisse de la prévalence du tronc artériel commun, hiérarchique et la procédure normalisée de
ou de celle de I'ostium commun ou de I'hypoplasie vérification des données font de 'ACASS la
du cceur gauche, aucune différence significative source la plus exacte d'information sur les

n'est observée entre les valeurs de I'Alberta, durant cardiopathies congénitales au Canada.




40 | LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013

2. La sous-estimation des cas par le SCSAC cas des nourrissons présentant une persistance
est probablement compensée par une manifeste du canal artériel ou du foramen ovale
surestimation imputable a des problemes et nés avant 37 semaines de gestation ou dont
de codage (p. ex. dans les cas de tétralogie le poids a la naissance était inférieur a 2 500 g,
de Fallot, un code est attribué a la fois un code de cas peut étre attribué dans le
pour la tétralogie et pour la communication SCSAC, alors que dans I'ACASS, un code
interventriculaire) et par I'absence de n’est attribué a de tels cas que chez les
vérification des données. Ainsi, dans le enfants nés 3 terme.

TABLEAU 4.1

Prévalence de certaines cardiopathies congénitales*, Alberta et Canada (sauf le Québec), 2000-2009 et 1998-2009

Catégorie de diagnostic Taux (IC & 95 %) en Alberta Taux (IC a 95 %)
au Canada 1998-2009
Tronc artériel commun 0,6 (0,4-0,9) 0,92 (0,8-1,0)
Transposition des gros vaisseaux 3,5 (3,0-4,1) 5,0 (4,8-5,2)
Tétralogie de Fallot 3,4 (2,9-4,0) 4,1 (3,9-4,3)
Communication interventriculaire 31,2 (29,5-32,9) 35,0 (34,3-35,6)
Communication interauriculaire 19,6 (18,3-21,0) 46,9 (46,1-47,6)
Ostium commun 4,5 (3,9-5,2) 3,6 (3,4-3,8)
Hypoplasie du cceur gauche 3,1(2,6-3,7) 2,8 (2,6-3,0)

Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 2000-2009.

Source des données canadiennes : Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009, et Institut canadien d'information
sur la santé, 1998-2009.

Note : Les problémes de qualité des données concernant ces estimations de la prévalence sont abordés dans le corps du texte.

*Pour 10 000 naissances totales. Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU 4.2

Prévalence des cardiopathies congénitales (CC) dans le monde, par région/pays, 2000-2005 combinées

Région/pays Prévalence des CC*
Styrie (Autriche) 153,4
Hainaut (Belgique) 66,6
Zagreb (Croatie) 53,9
Odense (Danemark) 89,1
Paris (France) 83,8
Mayence (Allemagne) 119,0
Emilie Romagne (Italie) 68,6
Malte 5285
Nord des Pays Bas 60,8
Norvege 102,7
Ukraine 77,8

Source : Special Report: Congenital Heart Defects in Europe, 2000-2005 EUROCAT 2009°.
*Le numérateur du taux englobe les cardiopathies congénitales relevées dans les naissances vivantes, les déces intra utérins et les interruptions
de grossesse; les taux sont exprimés pour 10 000 naissances totales (naissances vivantes et mortinaissances).

TABLEAU 4.3

Prévalence de certains sous-types de cardiopathies congénitales non chromosomiques, registre EUROCAT, 2000-2005

Catégorie de diagnostic Prévalence pour 10 000 naissances totales*
Tronc artériel commun 0,9
Transposition des gros vaisseaux 3,5
Tétralogie de Fallot 2,8
Communication interventriculaire 30,6
Communication interauriculaire 20,5
Hypoplasie du coeur gauche 2,6

Source : Special Report: Congenital Heart Defects in Europe, 2000-2005 EUROCAT 2009°.
*Le numérateur inclut les cardiopathies congénitales relevées dans les naissances vivantes, les mortinaissances et les interruptions
de grossesse; les taux sont exprimés pour 10 000 naissances totales (naissances vivantes et mortinaissances).
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PREVALENCES DANS LES PROVINCES
ET LES TERRITOIRES

La figure 4.3A présente la prévalence des
cardiopathies congénitales dans chaque province

et territoire pour la période 2000-2009 d'apres les
renseignements de la BDCP (estimations pour le
Québec, pour la période 1998-2007, fondées sur les
données de MED-ECHO). Les taux de cardiopathies
congénitales a Terre-Neuve-et-Labrador , au
Québec, en Alberta et au Nunavut sont supérieurs a
la moyenne canadienne, tandis que ceux enregistrés
en Nouvelle-Ecosse, au Nouveau-Brunswick, au
Manitoba, en Saskatchewan et en Colombie-
Britannique sont inférieurs a celle-ci (figure 4.3B).
Ces écarts pourraient étre attribuables a des
différences réelles entre les prévalences des
cardiopathies congénitales ou a des variations dans
la méthode d'identification des cas (diagnostic)
durant I'hospitalisation. Les différences réelles sur

le plan des taux pourraient tenir a des disparités
d’ordre génétique ou touchant d'autres facteurs de
risque au sein de la population, ou a des écarts sur
le plan de I'acces et de la participation aux services
de diagnostic prénatal et d'interruption de grossesse
subséquente avant 20 semaines de gestation.

COMPARAISONS INTERNATIONALES

Le tableau 4.2 présente les prévalences des
cardiopathies congénitales dans plusieurs registres
européens durant la période 2000-20053. La
prévalence varie de 53,9 cas pour 10 000 naissances
totales en Croatie a 153,4 cas pour 10 000 naissances
totales en Autriche. Sont consignées dans ces
registres les naissances vivantes, les mortinaissances
et les interruptions de grossesse; toutefois, celles-ci
ne sont pas pratiquées dans certains pays, alors
qu’elles sont fréquentes dans d'autres, p. ex. en
France. Le tableau 4.3 montre la prévalence de
certains sous-types de cardiopathies congénitales;
les taux sont similaires & ceux déclarés au Canada,
en particulier ceux estimés par I'ACASS, qui
comptabilise également les interruptions de
grossesse (tableau 4.1).
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FIGURE 4.3A

Prévalence des cardiopathies congénitales (CC), par province ou territoire, Canada, 2000-2009

(Québec 1998-2007) combinées
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Source : Base de données sur les congés des patients de |'Institut canadien d’information sur la santé, 2011.

Source pour le Québec : Estimations a partir de la base de données du Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
*Les données pour le Québec représentent le taux combiné pour la période de 10 ans allant de 1998 a 2007.

** Les problemes de qualité des données concernant ces estimations de la prévalence sont abordés dans le corps du texte. Les naissances totales
incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance
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FIGURE 4.3B

Rapport de la prévalence dans chaque province ou territoire sur la prévalence nationale des cardiopathies congénitales**,
Canada, 2000-2009, (Québec 1998-2007) combinées
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Source : Base de données du Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.

Sources des données de |'Alberta : Base de données sur les congés des patients de I'Institut canadien d'information sur la santé.

** || s'agit du rapport de Is prévalence pour 10 000 naissances dans chaque province/territoire sur la prévalence au Canada durant la période
précisée. La prévalence au Canada inclut des cas pour lesquels la province ou le territoire sont inconnus.

IMPACT DU DIAGNOSTIC PRENATAL fin de celle-ci, et que les décés de nourrissons liés
SUR LA PREVALENCE DES a des malformations congénitales avaient reculé
CARDIOPATHIES CONGENITALES au cours des derniéres décennies. De 1981-1985

et 1994-1998, le taux de mortinaissances liées a
des cardiopathies congénitales a 20-25 semaines
de gestation est passé de 0,02 a 0,3 pour

10 000 feetus a risque*, le taux mortinaissances liées
aux cardiopathies congénitales a 26-44 semaines a
diminué de 0,5 a 0,4 pour 10 000 feetus a risque,
tandis que le taux de décés de nourrissons liés

aux cardiopathies congénitales reculait de 10,2 &
5,6 pour 10 000 naissances vivantes''. L'évolution
des mortinaissances liées a des malformations

On ne sait pas avec certitude si la prévalence par
des cardiopathies congénitales parmi les naissances
vivantes a décliné au cours des derniéres années
avec |'amélioration des techniques de diagnostic
prénatal de ces anomalies®®. Toutefois, des études
canadiennes'®'" ont montré que le nombre de
mortinaissances liées a des malformations
congénitales avait augmenté au début de la période
de gestation et décliné a la

*Le modele de feetus a risque estime le taux de mortinaissance selon |'dge gestationnel comme une mesure d'incidence. Le numérateur est le nombre
de mortinaissances survenues a un certain dge gestationnel et le dénominateur est le nombre de feetus a risque, c.a.d. le nombre de naissances vivantes
et de mortinaissance survenues & ce méme &ge gestationnel ou a un dge gestationnel plus avancé.




congénitales est probablement un effet de
I'acces au diagnostic prénatal et a I'interruption
de grossesse, tandis que le recul des décés de
nourrissons liés a des malformations congénitales
est sans doute le résultat de |'effet combiné de
I'acceés au diagnostic prénatal et a I'interruption
de grossesse et des améliorations apportées a la
prise en charge postnatale des cardiopathies
congénitales.

Les études montrent qu’environ un tiers de toutes
les cardiopathies congénitales et 60 % a 80 %

des malformations cardiaques graves sont
diagnostiquées avant la naissance'®'3, méme

si ces estimations varient d'une population a

I'autre et continueront d’augmenter avec
I"accessibilité croissante des services de santé. La
proportion des cas détectés par diagnostic prénatal
et ayant fait I'objet d'une interruption de grossesse
varie aussi considérablement, allant de 30 % a

60 %'2". Linterruption de grossesse est plus
fréquente lorsque les cardiopathies sont associées

a des aberrations chromosomiques, a d'autres
syndromes ou a des malformations multiples. Une
étude’® réalisée dans un seul établissement canadien
a montré que 19 % des cas de tétralogie de Fallot
avaient été détectés par diagnostic prénatal entre
1998 et 2006. Sur les 15 % qui avaient fait 'objet
d’une interruption de grossesse, plus de la moitié
présentaient d'autres anomalies congénitales comme
I'omphalocele, le pied bot, la pentalogie de Cantrell
et la trisomie 18. Selon certaines estimations, le
dépistage prénatal et |'interruption de grossesse ont
mené a une réduction de 21 % de la prévalence des
cardiopathies congénitales'’'8. Cependant, les
améliorations récentes apportées a la prise en
charge de certaines cardiopathies simples font en
sorte que les parents optent de plus en plus pour
une tentative de correction chirurgicale postnatale
plutét que pour une interruption de grossesse.

MESURES DE PREVENTION

L'enrichissement des aliments en acide folique et la
prise de suppléments sous forme de multivitamines
durant la période périconceptionnelle pourraient
constituer des mesures de prévention®®. 'évaluation
pendant la grossesse du titre des immunoglobulines
de la rubéole permet de repérer les femmes
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séronégatives qui pourraient se voir proposer la
vaccination aprés la naissance. Le Guide canadien
de I'immunisation’ recommande que les femmes
qui n‘ont pas été vaccinées durant leur enfance

(p. ex. les femmes immigrantes originaires d'un
pays ou la vaccination contre la rubéole n'est pas
systématique) se voient offrir une dose de vaccin
rougeole-oreillons-rubéole a un moment approprié
avant la grossesse. Il est recommandé aux femmes
prévoyant une grossesse d'éviter I'exposition aux
maladies, aux médicaments et aux contaminants de
I'environnement. Cette recommandation peut étre
difficile a appliquer lorsque le médicament en
question est fortement indiqué (p. ex. en cas de
psychose ou d'épilepsie), méme si des médicaments
de substitution dont le potentiel de tératogénicité
est moindre pourraient étre envisagés. Par contre,
Santé Canada recommande que les médicaments
comme l'isotrétinoine, indiquée dans les cas d'acné
grave, ne soient prescrits aux femmes en &ge de
procréer que conformément aux lignes directrices
applicables®. L'existence d'antécédents familiaux
de cardiopathies congénitales peut justifier une
orientation vers des services de counseling
génétique et faciliter la détection prénatale précoce
des cas. Enfin, le diagnostic prénatal et la possibilité
de pratiquer une interruption de grossesse dans les
cas de cardiopathies congénitales graves peuvent
réduire la prévalence si la détection se fait assez

t6t pendant la gestation.

RESUME

Les cardiopathies congénitales sont des anomalies
importantes tant pour leur fréquence que pour la
gravité de la morbidité qui leur est associée. Ces
derniéres années, au Canada, la prévalence des
cardiopathies congénitales a reculé d’environ 18 %.
Toutefois, cette tendance nécessite des études plus
paussées car certains problémes tenant aux sources
des données contemporaines rendent impossible
une inférence robuste. Les prévalences varient
grandement d'une province et d'un territoire a
I'autre, mais les raisons des différences observées
restent a élucider. Les comparaisons internationales
montrent que les prévalences des cardiopathies
congénitales enregistrées au Canada sont similaires
a celles des pays européens.
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CHAPITRE 5

FENTES LABIO-PALATINES

Julian Little
Chantal Nelson

INTRODUCTION

Chaque année, au Canada, environ 600 nouveau-
nés présentent une fente labio-palatine’. Ces
malformations nécessitent des soins chirurgicaux
et non chirurgicaux multidisciplinaires de la
naissance a |'dge adulte et ont souvent des
conséquences psychologiques chez les enfants
touchés et les membres de leur famille?. Une
mortalité périnatale accrue a été observée, méme
en |'absence d’anomalies connexes, et le risque de
déceés demeure supérieur a la normale tout au long
de I'enfance et de I'dge adulte®. Les causes des
fentes labio-palatines demeurent peu connues;

par conséquent, a défaut d'information pouvant
appuyer |"élaboration de stratégies de prévention
primaire, ces anomalies congénitales continuent
de constituer des défis de taille sur le plan de la
morbidité, des soins de santé, de |'exclusion sociale
et des difficultés sur le marché de I'emploi pour

les personnes et les familles touchées et pour

la société’.

Compte tenu du fait que leurs origines
développementales sont distinctes et que dans

la plupart des cas, la fente labiale associée ou non
a une fente palatine primaire (FL=P) et la fente
palatine secondaire isolée (FP) ne se ségregent pas
dans la méme famille, on subdivise en général les
fentes labio-palatines en deux catégories (primaire
et secondaire)?. La perturbation de I'un ou l'autre
des processus cellulaires, c.-a-d. prolifération,
migration, adhésion, différenciation et apoptose,
intervenant dans la croissance et la fusion
étroitement coordonnées des processus faciaux

et des plateaux palatins avant la fin de la

6° semaine du développement peut engendrer
une fente des levres et du palais primaire; entre

la 6° et la 10° semaine, elle provoque une fente

du palais secondaire.

PREVALENCE DES FENTES
LABIO-PALATINES AU CANADA

La prévalence globale des fentes labio-palatines

au Canada durant la période 1998-2007 était de
16,3 cas pour 10 000 naissances totales (naissances
vivantes et mortinaissances). La prévalence de la
FL£P était de 9,4 cas pour 10 000 et celle de la

FP était de 7,0 cas pour 10 000. Il semble y avoir
eu une légere réduction de la prévalence des fentes
labio-palatines, mais pas de la FP (figure 5.1).

Sur un total de 5 599 naissances avec une fente
labio-palatine, 95 étaient des mortinaissances, dont
70 présentaient une malformation additionnelle.

La majorité des bébés nés avec une fente labio-
palatine ne présentent pas de malformation
additionnelle, mais le rapport précis des cas isolés
sur les cas complexes ne peut étre déterminé a
partir des seules données du SCSAC.

PREVALENCE DANS LES PROVINCES
ET LES TERRITOIRES

On observe une variation importante de la
prévalence des fentes labio-palatines au Canada
(figures 5.2A et B). Pour I'ensemble de la période
allant de 1998 & 2007, les taux varient de 14,1
(ICa95%:11,5-17,2) pour 10 000 au Nouveau-
Brunswick a 38,2 (IC a 95 % : 21,8-62,1) pour

10 000 au Nunavut. Toutefois, la valeur la plus
élevée de cette distribution est observée au
Nunavut, ol le nombre de naissances a été inférieur
a 5 000. La variation est moins prononcée dans les
provinces et les territoires comptant plus de

10 000 naissances.
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FIGURE 5.1
Prévalence des fentes labio-palatines (FLP) totales, Canada, 1998-2007
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Source : Agence de la santé publique du Canada, Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

Note : La somme des taux ne donne pas le total exact, car les chiffres ont été arrondis.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

FIGURE 5.2A

Prévalence des fentes labio-palatines (FLP), par province ou territoire, Canada, 1998-2007 combinées
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Source : Agence de la santé publique du Canada, Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

§ Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5). IC — Intervalle de confiance
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COMPARAISONS INTERNATIONALES

Un examen des publications examinés par les pairs
et des données supplémentaires fournies par les
registres de |'organisation European Surveillance

of Congenital Anomalies (EUROCAT) et du

National Birth Defects Prevention Network (NBDPN,
Etats-Unis) a permis de constater, durant la

période 1958-1998, une variation selon un facteur
de 1 a 8 de la prévalence a la naissance de la FLP,
qui allait de 0,3 (Etats-Unis) a 2,3 cas (Inde) pour

1 000 naissances a |'échelle internationale?. Ces
chiffres concordent avec les données des registres
de 30 pays pour 2000-2005, qui indiquent
également une variation selon un facteur de 1 a 8 de
la prévalence a la naissance de la FL=P®. Plusieurs
problémes méthodologiques rendent difficile la
comparaison des données publiées par différents
pays ou régions, y compris la population source des
naissances prise en compte, la durée de la collecte
des données, le type et le nombre de sources pour
la détermination des cas, les critéres d'inclusion et
d’exclusion, la classification clinique et la fluctuation
de I'échantillonnage®. De plus, les données sur la
fréquence des fentes labio-palatines sont rares dans
de nombreuses parties du monde, notamment en
Afrique, en Asie et en Europe de I'Est.

IMPACT DU DIAGNOSTIC PRENATAL
SUR LA PREVALENCE A LA NAISSANCE
DES FENTES LABIO-PALATINES

D’aprés les données pour 2000-2005 des registres
qui consignent les interruptions de grossesse, la
proportion des cas de FL=P représentée par les
foetus des grossesses interrompues était inférieure

a 5 %°. Dans I'étude National Birth Defects
Prevention Study réalisée aux Etats-Unis, qui incluait
les cas de fentes labio-palatines sans aberration
chromosomique ou trouble monogénique dans les
naissances vivantes, les mortinaissances et les
interruptions de grossesse, la proportion des cas
dépistés par diagnostic prénatal était de 33,3 %
pour la fente labiale avec fente palatine, de 20,3 %
pour la fente labiale seule et de 0,3 % pour la fente
palatine seule®. Les taux de détection prénatale sont
plus élevés pour les fentes labio-palatines associées
a des malformations dans d'autres systéemes que
pour les fentes palatines isolées’, et les interruptions
de grossesse sont plus fréquentes lorsque la fente
est associée a d'autres anomalies®.
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FIGURE 5.2B

Rapport de la prévalence dans chaque province ou territoire sur la prévalence nationale des fentes labio-palatines**,
Canada, 1998-2007 combinées

Rapport des prévalences
> 1,50

1,26 - 1,50
1,01-1,25

0,76 - 1,00

<0,76

Données non disponibles***

Signification statistique

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.

Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

**|| s'agit du rapport de la prévalence pour 10 000 naissances dans chaque province ou territoire sur la prévalence au Canada durant la période
précisée. La prévalence au Canada inclut des cas pour lesquels la province ou le territoire sont inconnus.
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TABLEAU 5.1

Prévalence de la fente labiale avec ou sans fente palatine dans le monde*, par région/pays, 2007

Région/pays

Prévalence de la fente labiale

Prévalence de la fente palatine (FP)

avec ou sans fente palatine (FL+P)

CANADAT 8,6
Alberta (Canada) 16,6
Atlanta (Etats-Unis) 8,6
Texas (Etats-Unis) 11,0
Utah (Etats-Unis) 12,3
Victoria (Australie) 11,9
Australie-Occidentale (Australie) 12,6
Hongrie 9,0
Japon 21,2
Norvege 13,1
Amérique du Sud 14,5
Pays de Galles (R. U.) 12,7
Finlande 11,9
Strasbourg (France) 8,5
Emilia Romagna, (Italie) 5,9

6,6
5,3
3.5
5,2
7,6
5,4
7,0
4.1
4,5
6,2
4,0
9,0
12,1
7,6
6,6

Source : Rapport annuel de I'Organisation internationale des systemes de surveillance des anomalies congénitales (OISSAC), 2009 (données de 2007).
tSource : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2007.

*Pour 10 000 naissances totales.

FACTEURS DE RISQUE

On estime que quelque 70 % des cas de FL£P et
50 % des cas de FP sont d'origine multifactorielle,
c.-a-d. qu'ils sont le résultat de l'interaction entre
une prédisposition génétique et des facteurs
environnementaux’. Les autres cas présentent un
syndrome associé a un tératogeéne connu, une
aberration chromosomique ou 'un de quelque

500 syndromes monogéniques’. En ce qui concerne
les cas isolés, on ne s’entend pas au sujet des effets
de la gravité anatomique de la fente chez I'enfant
index sur le risque de récurrence chez les parents au
premier degré '°. Une étude danoise de grande
envergure a montré que, comme |'on pouvait sy
attendre dans le cas d'une affection multifactorielle,
le risque de récurrence diminuait de fagon marquée
a chaque degré successif de parenté : 2,7 %-3,5 %
(selon le type de malformation du cas index) pour
les parents du premier degré, 0,7 %-0,8 % pour
ceux du deuxiéme degré et 0,3 %-0,6 % pour ceux

du troisieme degré'. On dispose de peu de
données sur les variations de la fréquence des
fentes labio-palatines en fonction de I'ethnicité
au Canada, mais il semble que les populations
autochtones présentent un risque accru''.

Dans la grande région de Glasgow (Ecosse),en
1974-1985, les taux les plus élevés de fentes
labio-palatines ont été observés dans les secteurs
présentant des proportions importantes de
logements construits par les autorités locales
(logements sociaux), un fort taux de chémage et
une prépondérance de travailleurs non qualifiés,
tandis que les taux les plus bas étaient observés
dans les quartiers plus aisés habités majoritairement
par des professionnels et des travailleurs non
manuels, ou les logements sont principalement
occupés par leur propriétaire ou sont de grande
qualité™. Des observations similaires ont été
rapportées pour d'autres régions du Royaume-Uni'.
Les variations d'un groupe ethnique a l'autre




peuvent également étre le reflet de différences sur
le plan du SSE. Le tabagisme maternel durant la
grossesse a été associé de fagon constante a un
risque accru de FL=P et de FP'5, avec une fraction
étiologique du risque atteignant 20 %'. De plus,
I'impact du tabagisme pourrait avoir été sous-
estimé, car |'exposition maternelle a la fumée de
tabac dans |'environnement (tabagisme passif), qui
serait selon certaines études positivement associée
aux fentes labio-palatines’, n'a pas, dans la plupart
des études, été évaluée. Certaines études donnent
a penser qu'une forte consommation d'alcool par
la mere au début de la grossesse augmenterait le
risque de survenue des fentes labio-palatines,

les données probantes sur les effets d’'une
consommation modérée d'alcool par la mere

ne sont cependant pas concluantes’.

On a constaté une association entre |'obésité’® ou
I'insuffisance pondérale’ de la mere et la survenue
d'une FL£P. Dans une méta-analyse d'études
observationnelles, on a noté que la prise par la
mére de suppléments multivitaminiques au début
de la grossesse était associée a un risque moindre

TABLEAU 5.2
Autres facteurs de risque des fentes labio-palatines (FLP)

Carences en vitamines
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de survenue d'une fente labio-palatine, les résultats
étant cependant hétérogenes d’une étude a l'autre®.
Les estimations des effets combinés ont mis en
évidence une réduction du risque de 25 % et de

12 % pour la FL£P et la FP, respectivement®. Il n'est
pas possible de déterminer a partir de ces études
quels microéléments des multivitamines jouent un
réle protecteur et si d'autres comportements
favorables a la santé des consommatrices de
multivitamines pourraient avoir influé sur ces
résultats. De méme, |'effet d'un apport en acide
folique dans I'alimentation ou sous forme de
supplément sur les fentes labio-palatines n’est pas
établi avec certitude. En Amérique du Nord, ol
I"enrichissement en acide folique des produits
céréaliers est obligatoire depuis novembre 1998, il
semblerait qu’un déclin subséquent de la prévalence
a la naissance de la FL£P ait été observé?'. On a noté
un recul de tous les types de fentes combinés apres
la mise en ceuvre des programmes d’enrichissement
aux Etats-Unis, mais pas au Canada, en Argentine, au
Brésil et au Chili*'. D'autres facteurs de risque sont
présentés au tableau 5.2.

On a observé une association entre des taux plus bas de vitamine Bé (pyridoxine

et composés connexes)?? et de zinc? et un risque accru de survenue d’une fente

labio palatine.

Consommation

de médicaments
labio-palatine.

Certains anticonvulsivants, en particulier le diazépam, la phénytoine et le
phénobarbital?, et peut étre la lamotrigine?, augmentent le risque de fente

L'acide valproique en monothérapie a été associé a un risque accru de FP?%, mais la
carbamazépine ne semble pas augmenter le risque de FL+PZ.

Une infection et une maladie fébrile au début de la grossesse peuvent accroitre le
risque de fente labio palatine®. La consommation d'acétaminophéne durant le premier
trimestre, sous une forme autre que les associations médicamenteuses, n’est pas
associée a la survenue de fentes labio palatines et semble réduire le risque de FL£P
chez les femmes ayant déclaré souffrir d'une maladie fébrile concomittante?.

Exposition professionnelle
et environnementale

Des associations non concluantes entre la survenue de fentes labio palatines et
I'exposition professionnelle de la mére a des solvants organiques®, I'exposition de la

meére aux agents polluants dans I'air ambiant®' et |'exposition parentale aux produits
chimiques agricoles® ont parfois été observées.

Interactions génes
environnement

De nombreuses interactions entre les génes et |I'environnement pouvant jouer un réle
dans |'étiologie des fentes labio palatines ont fait |'objet d'études®, mais leurs résultats
n‘ont pas été concluants?.
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MESURES DE PREVENTION

L'identification des facteurs de risque modifiables
est la premiére étape vers la prévention primaire.
Les principaux facteurs de risque modifiables sont
le tabagisme et |'obésité, car ils sont tous deux
associés de maniére constante a la survenue des
fentes labio-palatines.

La supplémentation en multivitamines est associée
a une réduction du risque de FL%P, et peut-étre
aussi de FP. Dans certaines études, on a observé
que la prise sur une longue période de suppléments
contenant des vitamines antioxydantes avait des
effets secondaires, et il est important de

déterminer quels éléments nutritifs et minéraux
sont responsables de cette apparence

d‘association inverse?.

En ce qui concerne la prévention tertiaire, les
fentes labio-palatines ont des conséquences a

plus long terme sur la santé qui ne sont pas liées
directement a la présence de la fente ou aux
interventions pratiquées pour en atténuer les effets.
Il est nécessaire de surveiller non seulement la
survenue des fentes labio-palatines, mais aussi
I'apparition de leurs effets plus tardifs, dans le but
d’optimiser I'efficacité des efforts de prévention
primaire et des interventions thérapeutiques.

RESUME

Les fentes labio-palatines continuent d'étre une
cause importante de morbidité chez les enfants
canadiens. On dispose d'un corpus de plus en plus
volumineux de données probantes indiquant que

le tabagisme et |'obésité accroissent le risque de
survenue des fentes labio-palatines, ce qui rend plus
pressant le besoin d'intensifier les efforts en matiére
de santé publique pour lutter contre ces facteurs. La
supplémentation en multivitamines est associée a
une réduction du risque de FL+P, et peut-étre de FP,
mais il est nécessaire de caractériser cette relation
de maniere plus précise afin de mieux orienter les
efforts de prévention primaire. L'amélioration de la
surveillance des FL+P et des FP conjuguée a une
recherche interdisciplinaire ciblée est nécessaire
pour recenser les autres facteurs de risque
modifiables. De plus, il sera important de surveiller
les effets chez les enfants présentant des fentes
labio-palatines afin d'optimiser le succes des

efforts de prévention tertiaire.
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CHAPITRE 6

MALFORMATIONS DES MEMBRES

Alison M. Elliott
Jocelyn Rouleau
Jane A. Evans

INTRODUCTION

Les malformations des membres, aussi appelées
anomalies réductionnelles des membres, sont des
malformations visibles pouvant se présenter sous
des formes tres variables. Elles peuvent se
manifester par |'absence totale ou partielle d'un
membre ou d'un de ses éléments, par exemple
dans le cas d'un doigt ou d’un orteil manquant’.
Les malformations des membres peuvent étre

des anomalies isolées ou étre associées a

d'autres anomalies. Malgré la relative rareté de ces
malformations, leur surveillance est importante, car
leur apparition peut contribuer a repérer des agents
tératogenes. De fait, dans de nombreux pays, la
surveillance des anomalies congénitales a été mise
en ceuvre apres la découverte de I'embryopathie
associée a |'exposition au thalidomide, a la fin

des années 1950 et au début des années 1960.

Les malformations des membres constituent un
groupe hétérogene. Trois a huit nourrissons pour
10 000 naissances vivantes en sont atteints'™ et,
dans ce groupe, au moins 30 % des malformations
des membres sont associées a d'autres
malformations congénitales®¢. La cause la plus
fréquente de ces anomalies est la perturbation
vasculaire (2,2 cas pour 10 000)?, mais les
mécanismes pathogénes en cause n’ont pas été
caractérisés. La mortalité est plus élevée lorsque la
malformation est associée a des anomalies graves
d‘autres systémes, notamment des cardiopathies.

La malformation des membres la plus grave est
I'amélie, caractérisée par I'absence d'un membre,
tandis que I'absence partielle est souvent divisée
en différentes catégories selon le segment touché.
L'aplasie intercalaire est 'absence ou I'hypoplasie
dun os long (p. ex. fémur ou humérus), les
extrémités présentant une structure plus normale.
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Les anomalies terminales transverses sont
caractérisées par 'absence de structures distales
perpendiculaires au membre. Certaines anomalies
transverses peuvent étre completes (p. ex. absence
totale de |'avant-bras ou du pied), ou toucher
seulement quelques doigts®. Les malformations
longitudinales sont définies par |'absence ou
I'nypoplasie des os paralleles a I'axe longitudinal
et peuvent étre centrales, pré-axiales (pouce/c6té
radial) ou post-axiales (cinquiéme rayon/cété
cubital) selon le champ de développement touché.

Le développement des membres est un processus
complexe faisant intervenir de multiples réseaux
moléculaires. Les membres se différencient de
maniére séquentielle, les membres supérieurs

se développent 24 heures avant les membres
inférieurs, et apparaissent d'abord sous la forme
d’un petit bourgeon de membre le 26° jour suivant
la fécondation’. Le membre se développe selon
plusieurs axes. Certains génes sont requis pour la
croissance des membres (p. ex. TBX5 pour les
membres supérieurs)?.

La classification des malformations des membres
peut reposer sur des critéres anatomiques,
moléculaires, étiologiques ou embryologiques.
Swanson a proposé une classification des
malformations des membres fondée sur les

profils de malformation en fonction des parties
principalement touchées par certaines défaillances
du développement embryonnaire?. Si ce systeme
était destiné au départ aux malformations des
mains, il peut aussi étre utilisé par extrapolation

au pied et a I'ensemble des membres supérieurs et
inférieurs. La catégorie | regroupe les troubles de la
formation des segments (arrét du développement),
la catégorie V concerne la croissance insuffisante
(hypoplasie) et la catégorie VI, le syndrome
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congénital des bandes de constriction (appelé
aussi maladie des brides amniotiques). Chaque
catégorie générale peut étre subdivisée (p. ex.
dans la catégorie |, I'arrét de croissance peut étre
complet ou partiel, transversal ou longitudinal).
Par ailleurs, Gold et ses colléegues ont proposé une
classification fondée sur I'anatomie et I'étiologie
des malformations?®.

Les difficultés de la surveillance des malformations
des membres tiennent au manque d'uniformité des
systémes de classification. Les définitions fondées
sur les criteres embryologiques ont été utilisées,
mais ne sont pas universellement acceptées et ne
correspondent pas toujours aux codes de la
Classification internationale des maladies (CIM)™.
De plus, la transition de la CIM-9 & la CIM-10 a
entrainé certains changements dans la classification
(p. ex. aplasie du rayon central/mains et pieds
fendus). L'Organisation internationale des systémes
de surveillance des anomalies congénitales (OISSAC)
a proposé un systeme de classification descriptif
distinguant trois types principaux d’anomalies : les
aplasies, les structures surnuméraires et les défauts
de fusion/séparation’ 2,

FACTEURS DE RISQUE

Outre les troubles monogéniques connus, les
malformations des membres peuvent avoir une
origine chromosomique ou étre la conséquence
d'un prélévement des villosités choriales a un

stade précoce’ ou d'autres agressions d’origine
environnementale, y compris deux médicaments,

la thalidomide™ et le misoprostol™. La thalidomide
est I'agent tératogeéne le mieux connu en ce qui
concerne le développement des membres. La
période critique de sensibilité aux effets tératogénes
de la thalidomide se situe entre 20 et 36 jours apres
la conception'. Quelque 20 % des femmes
enceintes exposées a la thalidomide durant cette
période donneront naissance a des enfants
présentant un large éventail de malformations des
membres ainsi que d'autres malformations
congénitales’". Des études récentes ont montré
que les enfants nés par fécondation in vitro
présentaient un risque accru de malformations des
membres'®.

L'altération du métabolisme de I'homocystéine

a été associée a un risque accru d’anomalie du

tube neural. lhomozygotie maternelle a I'égard

de la mutation commune C677T du géne de la
méthyléne-tétrahydrofolate réductase, dont on sait
qu’elle joue un réle dans la survenue des anomalies
du tube neural, pourrait également étre un facteur de
risque potentiel d'anomalie des membres™. Si |'effet
protecteur de |'acide folique contre les anomalies du
tube neural est bien établi, les données concernant
les malformations des membres sont cependant
contradictoires. Bower et al. ont montré que ni la
supplémentation en acide folique, ni I'enrichissement
en folate des aliments ne permettaient de prévenir
les malformations des membres®. Robitaille et al. ont
observé que les taux de malformations des membres
n'étaient pas associés a la prise de suppléments,
mais que les anomalies réductionnelles transversales
des membres étaient liées a un faible apport
alimentaire en riboflavine?'. L'origine ethnique peut
également jouer un réle. Werler et ses collegues ont
montré que les femmes hispaniques présentaient un
risque accru d’anomalies réductionnelles terminales
des membres. Ces chercheurs ont également
démontré que le tabagisme et la prise d'aspirine
chez la mere augmentaient le risque de survenue

de ces malformations®?. L'exposition a certains
médicaments dont |'acide valproique, I'amnioptérine,
le méthotrexate, I'hydantoine et l'isotrétinoine, a été
associée a un risque d'augmentation de survenue
des malformations des membres'’?*%. Le diabéte
maternel prégestationnel a également été associé a
de telles anomalies®%. L'obésité maternelle pourrait
aussi jouer un réle, mais les résultats des études
publiées a ce sujet sont contradictoires?*2.

PREVALENCE DES MALFORMATIONS
DES MEMBRES AU CANADA

En 1998 au Canada, la prévalence des
malformations des membres parmi les naissances
vivantes et les mortinaissances (y compris les
interruptions de grossesse effectuées aprés la

20° semaine de gestation en milieu hospitalier) était
de 4,5 cas pour 10 000 naissances totales,
comparativement a 3,5 cas pour 10 000 en 2007
(figure 6.1). La lutte contre les facteurs de risque,
notamment le tabagisme, et le recours accru aux
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mesures de prévention, dont I'enrichissement des de femmes optant pour un diagnostic prénatal
aliments en acide folique, pourraient expliquer en et pour une interruption de grossesse en cas de
partie ce recul. Toutefois, ces chiffres peuvent aussi diagnostic positif.

étre le résultat d'une augmentation du nombre

FIGURE 6.1
Prévalence des malformations des membres (MM), Canada, 1998-2007

5,0
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Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

FIGURE 6.2A

Prévalence des malformations des membres (MM), par province ou territoire, Canada, 1998-2007combinées

CANAD A |
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Cas de MM (IC a 95 %) pour 10 000 naissances totales*

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.

Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. §Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres
obtenus (< 5). IC — Intervalle de confiance.




60 | LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013

FIGURE 6.2B

Rapport de la prévalence dans chaque province ou territoire sur la prévalence nationale des malformations
des membres*, Canada, 1998-2007 combinées

2 Rapport des prévalences
< > 1,50
S 1,26 - 1,50

1,01-1,25

0,76 - 1,00

<0,76

Données non disponibles***

Signification statistique

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de |'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

**|| s'agit du rapport de la prévalence pour 10 000 naissances dans chaque province ou territoire sur la prévalence au Canada durant
la période précisée. La prévalence au Canada inclut des cas pour lesquels la province ou le territoire sont inconnus.

PREVALENCE DANS LES PROVINCES disposer d'une évaluation épidémiologique
ET LES TERRITOIRES plus détaillee.

Les taux dans les provinces et les territoires sont COMPARAISONS INTERNATIONALES

présentés a la figure 6.2A. Le taux de malformations Les donné ] ) Cloau 6.1 .
des membres varie d'une province et d'un territoire es donnees presentees au tableau o.1 proviennent
de programmes de surveillance qui, comme le

du Canada a I'autre (figure 6.2B). Cette variation . . :

pourrait s'expliquer en partie par la diversité des SCSA.\C,.mcIuent les naissances vivantes et les
sources de données (ICIS, ACASS, MED-ECHO) mortinaissances, mais pas les interruptions de

et des pratiques en matiére de codage. Le nombre grossesse prénlwaturée's“.lLe tauxau Canad,a est

de femmes optant pour un diagnostic prénatal et similaire a celui enregistré en Irlande, en Reptfbllque
la probabilité d'une interruption de grossesse en sIO\{aque, en Egpagne e:c au :Ja.lpon. Les données des
cas de diagnostic positif sont d'autres facteurs qui registres du Chili et de | Amérique du, Sud
pourraient avoir influencé les différences de taux. correspondent aux taux les plus élevés (9,7 cas pour
Pour pouvoir repérer les facteurs de risque 10 000 ?t 9,3 cas pour 10 000 nals’sanc,es totales,'
génétiques et environnementaux susceptibles respectivement). Ces valeurs plus élevées pourraient

de contribuer aux variations régionales, il faudrait étre le fait d'un acces limité aux services de
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Prévalence des malformations des membres (MM) dans le monde, par région/pays, 2007

Région/pays
CANADAT

Japon

Ukraine

République slovaque
Espagne

Dublin (Irlande)
Mexique

Maule (Chili)

Amérique du Sud

Prévalence des MM*
35
3,0
5,1
2,8
4,6
3,4
6,1
9,7
9.3

Source : Rapport annuel de I'Organisation internationale des systémes de surveillance des anomalies congénitales, 2009 (données de 2007).
TSource : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2007.

*Pour 10 000 naissances totales.

diagnostic prénatal et d'interruption de grossesse.
Ainsi, au Brésil, ou les interruptions de grossesse
sont illégales, I'utilisation du misoprostol, un agent
abortif, pourrait expliquer les taux plus élevés'™*.
Un autre facteur pouvant avoir contribué aux taux
élevés au Brésil est que I'on continue a y utiliser le
thalidomide pour traiter certaines maladies comme
la lepre®. L'alimentation, la nutrition, |'exposition
aux substances présentes dans |'environnement

(p- ex. fumée du tabac et autres formes de pollution
de l'air), I'altitude et les différences intrinseques
d’ordre ethnique? peuvent aussi avoir contribué

a ces différences de taux.

IMPACT DU DIAGNOSTIC PRENATAL
SUR LA PREVALENCE DES MALFORMATIONS
DES MEMBRES

Les anomalies majeures des membres peuvent

étre dépistées par diagnostic prénatal lors de
I"échographie pratiquée au deuxieme trimestre de
la grossesse. Selon le type de malformation des
membires, la présence d'autres malformations et les
politiques applicables au dépistage échographique,
le taux déclaré de détection des MM isolées varie

de 20 % 3 64 %*°. Comme cela a été mentionné, le
recours au diagnostic prénatal pourrait influencer
les taux sur le plan tant national qu‘internationale.

MESURES DE PREVENTION

L'évitement des facteurs de risque tels que certains
médicaments et le tabagisme aidera a réduire la
prévalence des malformations des membres. Leffet
protecteur que pourraient avoir certains facteurs
nutritionnels devra faire |'objet d'études plus
approfondies. Il sera nécessaire d'assurer une
surveillance continue des malformations des
membres au Canada pour permettre d’examiner
I'impact des facteurs de risque et I'efficacité des
stratégies de réduction des risques.

RESUME

Les malformations des membres constituent un
groupe complexe et trés diversifié de malformations
congénitales. La tragédie du thalidomide a mis

en lumiére I'importance de la surveillance des
malformations congénitales et plus particulierement
des malformations des membres. Depuis, on a
avancé |'hypothése que divers facteurs de risque
environnementaux soient associés a ces
malformations. La surveillance en continu couplée

a I'analyse épidémiologique est essentielle pour
permettre d'établir les prévalences réels et le réle
de chacun des facteurs de risque.
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CHAPITRE 7

GASTROSCHISIS

Aideen Moore
Jocelyn Rouleau
Erik Skarsgard

INTRODUCTION

Le gastroschisis est une anomalie de la paroi
abdominale du feetus en développement entrainant
I'extrusion des intestins dans |'espace amniotique.
Cette anomalie siege en général sur le c6té droit
de I'ombilic et peut étre repérée durant la grossesse
par le recours combiné a I'échographie et aux
analyses du sérum maternel. A la différence de
I'omphalocele, qui est fréquemment associée a
d'autres malformations, le gastroschisis est
d’'ordinaire une anomalie isolée. Il se traite soit par
une fermeture chirurgicale urgente, soit par une
fermeture différée apres la réduction graduelle des
viscéres herniés a I'aide d'un silo préformé qui
enserre les viscéres dans toute la région touchée.
La survie des cas de gastroschisis est supérieure

a 90 %,; toutefois, les bébés atteints présentent
différents degrés de morbidité selon la gravité

des lésions des intestins a leur naissance. Une
augmentation temporelle de l'incidence du
gastroschisis a été observée dans de nombreux
pays, dont le Canada. La raison de cette hausse est
inconnue, mais fait I'objet d'études
épidémiologiques dans le monde entier.

FACTEURS DE RISQUE

On ne connait pas la cause du gastroschisis, mais
on pense qu’elle est multifactorielle. Lhypothese

la plus généralement acceptée est celle d'une
perturbation vasculaire de la veine ombilicale
droite’ ou de I'artere vitelline droite?, qui prédispose
a une faiblesse focale et a la rupture de la paroi
abdominale dans la région paraombilicale. La
plupart des cas sont sporadiques. Si |'on s'accorde
généralement pour affirmer que la présence de
malformations additionnelles est rare, d'apres des
données canadiennes récentes, de telles anomalies

pourraient étre a |'origine de mortinaissances et

de déces prématurés durant la période néonatale
qui n‘auraient pu autrement étre attribués a des
anomalies connexes, ce qui laisse croire a |'existence
d’'une « mortalité cachée » associée a ces anomalies®.

Le phénomeéne épidémiologique du gastroschisis

le plus régulierement observé est la relation inverse
entre I'age maternel et la prévalence a la naissance.
Dans une étude populationnelle de 395 cas en
Floride, on a calculé que le risque relatif (RR) ajusté
était de 3,4 dans la cohorte des moins de 20 ans et
de 1,9 dans la cohorte des 20 a 24 ans, compara-
tivement au groupe de référence des 25 a 29 ans”.
Pour les données agrégées (936 cas) d'EUROCAT,

le RR était de 7,0 chez les moins de 20 ans et de 2,4
chez les 20 a 24 ans, comparativement au groupe
de référence des 25 a 29 ans®. Ce phénoméne a été
observé dans la majorité des études®®. On ne sait
pas exactement si I'augmentation temporelle
observée tient uniquement a la prévalence plus
élevée dans la population des meres adolescentes’
ou si la hausse de la prévalence globale est imput-
able a une prévalence plus élevée dans tous les
groupes d'age’®.

D’apres les études portant sur le risque lié a I'dge
paternel (ajusté en fonction du jeune age de la
meére), le jeune dge du pére pourrait étre un facteur
de risque indépendant. Une étude a rapporté une
multiplication du risque par 1,6 pour chaque
réduction de 10 ans de |'age paternel’, tandis

que dans une autre, on estime que le risque de
transmission a la génération suivante est supérieur
d'un facteur de 1,5 chez les 20 & 24 ans
comparativement aux 25 a 29 ans'2.




Chez les méres adolescentes ou dgées de 20 a

24 ans, le risque semble étre plus élevé chez celles
de race blanche que chez celles de race noire ou
appartenant a d'autres groupes ethniques’.
Toutefois, dans une autre étude dans laquelle les
différentes catégories de groupes ethniques ont été
ajustées en fonction de |'dge maternel, on observait
chez les meres hispaniques un plus grand nombre
de naissances d'enfants atteints de la malformation
que chez celles de race blanche™.

On a également examiné les évaluations du SSE.
Dans une analyse tenant compte de |'dge maternel,
un revenu familial annuel inférieur & 10 000 $ a été
associé a une probabilité accrue de gastroschisis
comparativement a un revenu familial de référence
de 50 000 $ ou plus (RR = 4,5)". Toutefois, les
auteurs n’ont pas observé que d'autres facteurs
souvent représentatifs du SSE, comme le niveau

de scolarisation de la mére, avaient un effet sur
I'accroissement du risque’ ™.

L'association entre le tabagisme et le gastroschisis
a fait I'objet de nombreuses études, dont la plupart
concluent a une augmentation modérée du risque
chez les méres qui fument durant leur grossesse,
avec un RR ajusté en fonction de I'dge maternel
variant entre 1,5 et 2,08, Les résultats d'une
étude laissent croire a une relation dose-effet
caractérisée par des taux plus élevés chez les méres
fumant au moins 20 cigarettes par jour'. Les études
sur la consommation d'alcool par les meres ont mis
en évidence une relation entre la consommation
d‘alcool pendant le premier trimestre de la
grossesse (y compris une consommation
occasionnelle excessive) et le risque de
gastroschisis, avec une augmentation observée de
I'incidence d'un facteur multiplicatif de deux a
trois”'®. On a également avancé que |'exposition
maternelle aux drogues illicites pouvait étre un
facteur de risque, méme si celle-ci n'est
documentée dans la plupart des études que par la
méthode de 'autodéclaration. Parmi les drogues
examinées dans les études controlées avec

appariement selon I'age, c'est avec la cocaine que
les associations sont les plus marquées (rapport des
cotes [RC] = 1,7-4,6),
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ainsi qu‘avec la marijuana (RC = 3,0) et les
méthamphétamines (RC = 0,9-1,8)""8'%. En plus
d‘accroitre le risque de gastroschisis, |'exposition

a des drogues non thérapeutiques est également
associée a une issue plus défavorable sur le plan
fonctionnel ainsi qu’a une atteinte plus sévére des
intestins constatée a la naissance. Dans une étude
canadienne, le nombre de jours de récupération
requis par les nouveau-nés avant de tolérer
I"alimentation entérale a été significativement plus
élevé chez ceux nés d’'une mére ayant fumé?’; dans
une seconde étude, on a observé une association
entre la consommation de cocaine et une gravité
accrue des |ésions intestinales (p. ex. perforation,
nécrose ou atrésie) observées a la naissance?'. Dans
I'Etat de Washington, des chercheurs ont mis en
évidence une association avec le mois de naissance,
qui persistait apreés une analyse multivariée, selon
laquelle les enfants nés en janvier, en février ou en
mars seraient deux fois plus susceptibles d'étre
atteints de gastroschisis que ceux nés durant les
autres mois de |'année?. Cette observation souleve
la possibilité que l'infection puisse jouer un réle
dans le mécanisme causal. Selon une autre étude
appuyant I'hypothése du réle contributif de
I'infection, le gastroschisis est plus répandu chez les
enfants dont la mere a eu une infection de |'appareil
urogénital au cours du mois précédant le début de
la grossesse ou durant le premier trimestre de
celle-ci. Le risque était significativement plus élevé
chez les femmes ayant déclaré avoir eu a la fois
une infection urinaire et une maladie transmise
sexuellement?. Les données sur |'exposition aux
agents environnementaux de |'étude réalisée dans
I'Etat de Washington mettaient en évidence un lien
entre un risque accru et la distance séparant la
résidence maternelle des eaux de surface
présentant des concentrations élevées d'herbicide
(p. ex. atrazine)®*. Dans cette méme étude, la
conception au printemps (coincidant avec la
période de pulvérisation d’herbicides) a également
été associée a une prévalence plus élevée, ce qui
fait craindre que I'exposition a des agents
environnementaux modifiables puisse contribuer au
risque.
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Des données récentes laissent croire a |'existence
d’un lien avec I'indice de masse corporelle (IMC)
avant la grossesse. Dans une étude, on a observé
un taux plus élevé chez les meres d'un poids
insuffisant que chez celles ayant un poids normal,
avec un RC ajusté en fonction de I'dge et du groupe
ethnique de 3,0%. Deux autres études ont démontré
que le risque était plus faible chez les meres en
surpoids ou obeses que chez celles de poids
normal??,

Dans une étude cas-témoin avec appariement selon
I'age, on a étudié la corrélation entre la survenue du
gastroschisis et la présence de certains marqueurs
alimentaires d'une nutrition satisfaisante et
insatisfaisante?. Les données sur 'apport
alimentaire pendant les trois mois précédant la
conception ont été consignées et les régimes
alimentaires ont été classés en différentes
catégories selon qu'ils fournissaient un apport faible
ou adéquat en acaroténe et en glutathion total
(deux antioxydants), et normal ou élevé en
nitrosamine. On a déterminé par une analyse
multivariée |'existence d'associations entre le
gastroschisis et un apport faible en acarotene, faible
en glutathion total et élevé en nitrosamines. Dans
une autre étude sur 'alimentation, on a examiné la
relation entre le gastroschisis et les matiéres grasses
dans I'alimentation, en s'appuyant sur la relation
hypothétique entre les graisses alimentaires et

la vasoconstriction conduisant a une perturbation
vasculaire chez le feetus?. Dans cette étude cas-
témoin, les auteurs se sont intéressés a |'apport en
graisses dans |'alimentation au cours de I'année
précédant la conception et ont trouvé une
association (quoique faible) entre I'apport total

en graisses dans les centiles intermédiaires et
supérieurs et la survenue du gastroschisis.

Plusieurs études ont porté sur I'effet de I'exposition
prénatale a des médicaments thérapeutiques. Les
données probantes en faveur d'un risque accru pour
les femmes prenant de I'aspirine, de I'ibuprofene ou
de I'acétaminophéne sont globalement faibles, mais
sont plus concluantes pour l'aspirine, avec un RC
aprés analyse multivariée allant de 2,7 a 20,4"8%°.
Les études portant sur |'utilisation de
décongestionnants par la mere sont associées de
maniére non concluante a un risque accru'>".

PREVALENCE DU GASTROSCHISIS
AU CANADA

D’aprés les données agrégées de 2002 a 2009
extraites du SCSAC, la prévalence du gastroschisis
au Canada est de 3,7 cas pour 10 000 naissances
totales. Durant cette période, on a observé une
augmentation graduelle de la prévalence (figure 7.1)
comparable a ce qui a été rapporté dans bon
nombre de pays. Plus précisément, le taux de
prévalence du gastroschisis au Canada (sauf le
province de Québec) a augmenté, passant de

3,1 cas pour 10 000 naissances totales (c.-a-d.
naissances vivantes et mortinaissances) en 2002 a
4,4 cas pour 10 000 naissances totales en 2009,

ce qui correspond a 129 cas individuels pour 2009.
Il s'agit la d'une augmentation de 43,8 %

(p = 0,015). La raison de cette élévation de la
prévalence est inconnue.

Si les taux ne sont disponibles que pour la

période 2002-2009, c’est qu‘avant 2002, le SCSAC
utilisait les codes de la Classification internationale
des maladies CIM-9, ou le gastroschisis et
I'omphalocele (ainsi que I'aplasie congénitale de la
paroi abdominale ou syndrome du « prune-belly »)
ne pouvaient pas étre différenciés, car ils étaient
identifiés par le méme code (756.7). Dans la CIM-10,
ces deux types de malformation ont chacun leur
code. La province de I'Alberta a recours au systeme
de la British Pediatric Association, une version
élargie de la CIM-9 dans lequel les deux types

sont différenciés.

PREVALENCE DANS LES PROVINCES
ET LES TERRITOIRES

La prévalence du gastroschisis varie
considérablement d'une région a l'autre du
Canada (figures 7.2a et b). En 2002-2009, la
prévalence allait de 19,6 cas (IC a 95 % : 9,4-36,1)
pour 10 000 naissances totales au Nunavut a

1,6 cas (ICa 95 % :1,1-2,4) au Québec. Bien
qu’une faible variation du nombre de cas puisse
avoir d'importantes conséquences sur les taux dans
les régions comptant peu de naissances, les
différences en matiere d’age maternel pourraient
expliquer en partie cette disparité, car en 2004 le
taux de fécondité selon I'dge chez les 10 a 19 ans




était de 59,2 naissances (IC a 95 % : 51,1-68,1)
pour 1 000 femmes au Nunavut, comparativement
a 5,1 naissances (IC a 95 % : 4,9-5,3) pour
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1 000 femmes au Québec®. Le taux de tabagisme
durant la grossesse varie également d'une région
a l'autre et est trés élevé au Nunavut®.

FIGURE 7.1
Prévalence du gastroschisis, Canada, 2002-2009*

o
=}
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Gastroschisis pour 10 000 naissances totales**

1,0

Source : Agence de la santé publique du Canada, Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2002-2009.

*Certaines données provinciales n'étaient disponibles que pour certaines années : Nouveau-Brunswick (2004-2009), Québec (2006-2007)
et Manitoba (2005-2009). Toutes les autres étaient disponibles pour la totalité de la période (2002-2009).

**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

FIGURE 7.2A

Prévalence du gastroschisis, par province ou territoire, Canada, 2002-2009* combinées
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Cas de gastroschisis (IC a 95 %) pour 10 000 naissances totales**

Source : Agence de la santé publique du Canada, Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2002-2009.
*Nouveau-Brunswick 2004-2009, Manitoba 2005-2009 et Québec 2006-2007.

**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

§Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5). IC — Intervalle de confiance
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FIGURE 7.2B

Rapport de la prévalence dans chaque province ou territoire sur la prévalence nationale du gastroschisis,
Canada, 2000-2009 combinées

Rapport des prévalences
> 1,50

1,26 - 1,50
1,01-1,25

0,76 - 1,00

<0,76

Données non disponibles***

Signification statistique

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2000-2009.

**|| s’agit du rapport dela prévalence pour 10 000 naissances dans chaque province/territoire sur la prévalence au Canada durant la période
précisée.pour la période de huit ans allant de 2002 a 2009, a I'exception du Nouveau-Brunswick (2004-2009), du Manitoba (2005-2009)

et du Québec (2006-2007).




COMPARAISONS INTERNATIONALES

Le tableau 7.1 présente la variation de la

prévalence du gastroschisis dans le monde. En

2007, ce taux allait d'un minimum de 0,7 cas pour

10 000 naissances en Campanie-Italie & un maximum
de 9,4 cas pour 10 000 naissances en Amérique du
Sud. Des variations géographiques de la prévalence
ont également été observées en Europe par
I'EUROCAT, avec des taux plus élevés au Royaume-
Uni et plus faibles dans les pays plus septentrionaux
comme |'ltalie, méme apres ajustement selon I'age
maternel™®. Aux Etats-Unis, I'Etat du Texas a rapporté
une augmentation annuelle de 5,1 % de la
prévalence au cours de la période 1999-2007%,
tandis que celui de la Caroline du Nord a fait état
d’une hausse de 130 % de 1997 & 2000, la
prévalence étant passée de 2,0 a 4,5 pour 10 000
naissances vivantes, une hausse imputable
principalement a |'abaissement de I'age maternel***.
Comme dans le cas des chiffres canadiens, la plupart
des registres transmettant leurs données a I'OISSAC
ont indiqué des prévalences plus élevés en 2007 que
dans les années antérieures®.
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IMPACT DU DIAGNOSTIC PRENATAL
SUR LA PREVALENCE DU GASTROSCHISIS

La plupart des cas de gastroschisis sont aujourd’hui
diagnostiqués avant la naissance; selon le registre
des British Isles Network of Congenital Anomaly
Registrars, au Royaume-Uni, 97 % des cas sont
diagnostiqués avant la naissance®, comparative-
ment a 94 % au Canada®. Moins de 10 % des cas
sont associés a d'autres anomalies congénitales, et
les interruptions de grossesse pour une anomalie
isolée sont peu fréquentes. Le diagnostic prénatal
semble donc avoir eu peu d'impact sur la préva-
lence du gastroschisis.
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TABLEAU 7.1

Prévalence du gastroschisis dans le monde, par région/pays, 2007

Registre/pays

CANADAT

Alberta (Canada)
Colombie-Britannique (Canada)
Victoria (Australie)
Australie-Occidentale (Australie)
Chili

Finlande

Campanie (ltalie)

Japon

Amérique du Sud

Suéde

Wessex (Royaume-Uni)

Galles (Royaume-Uni)

Atlanta (Etats-Unis)

Texas (Etats-Unis) **

Utah (Etats-Unis)

Prévalence du gastroschisis*

3.8
4,9
5,0
1,9
3,7
2,2
3,7
0,7
1,9
9.4
1,7
4,8
3.8
5,9
5,1
5,1

Source : Rapport annuel de I'Organisation internationale des systemes de surveillance des anomalies congénitales, 2009 (données de 2007)

*Pour 10 000 naissances totales. **Source : Texas, données de 2006.

tSource : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2007.

MESURES DE PREVENTION

La forte association avec le jeune dge maternel*'",
conjuguée a la relation observée avec la sous-
nutrition maternelle®®?, indique que la réduction
des taux de grossesse des adolescentes et les
mesures visant a assurer une bonne nutrition
maternelle pourraient contribuer a réduire ce
risque, tout comme |'évitement par la mere du
tabagisme, de la consommation d'alcool et
d’autres comportements a haut risque. Les études
épidémiologiques en cours pourraient permettre

d'identifier d'autres facteurs de risque modifiables.

RESUME

Le gastroschisis est I'une des anomalies congénitales
les plus graves, car elle nécessite une intervention
médicale et chirurgicale urgente a la naissance.

Son taux de mortalité est d'environ 5 %* et sa
morbidité est importante, compte tenu de la durée
de I'hospitalisation et des problemes causés par
I'insuffisance intestinale® . Il est crucial d'axer les

efforts continus de surveillance sur I'augmentation
de la prévalence au Canada et la variabilité régionale
de cette anomalie, et d'identifier les facteurs
environnementaux, pharmacologiques ou autres,
susceptibles de contribuer a cette hausse.
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PREVENTION PRIMAIRE :
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LES FACTEURS DE RISQUE MODIFIABLES

Michiel Van den Hof
Amanda MacFarlane
Paromita DebRinker
Rachel McMillan
Wei Luo

La prévention consiste a éviter la maladie par
I'adoption de stratégies délibérées prenant en
considération les facteurs de risque connus et leurs
influences physiopathologiques. L'évitement des
maladies foetales et néonatales devrait se révéler
rentable compte tenu des multiples ressources, sur
les plans affectif, é&conomique et sanitaire, requises
pour faire face a la morbidité qu’elles occasionnent
tout au long de la vie. L'environnement in utero

est influencé par I'exposition maternelle a

différents éléments tels que la prise de médicaments,
les habitudes de vie et les facteurs de risque
environnementaux, qui subissent tous, par ailleurs,
I'influence du statut socio-economique (SSE).

La nutrition joue également un réle dans le
développement foetal. Il est important de corriger
les carences nutritionnelles, tout en prenant garde a
une correction excessive, qui peut comporter ses
propres. De plus, le profil démographique des méres
est en train de se transformer, ce qui pourrait aussi
avoir des conséquences sur I'état de santé du faetus
a la naissance. Le risque génétique imputable a I'age
avancé ou au jeune age de la mére, ou aux affections
chroniques dont elle est atteinte, peut influer sur la
santé du foetus et du nouveau-né a la naissance.

Les mesures de prévention primaire des anomalies
congénitales ont été arbitrairement divisées en
trois catégories : 1) facteurs liés a I'environnement
et au SSE de la mére, 2) facteurs nutritionnels et 3)
influence de I'dge maternel et des maladies
chroniques courantes.

FACTEURS LIES A LENVIRONNEMENT ET AU
STATUT SOCIO-ECONOMIQUE DE LA MERE

Il existe un lien étroit entre le SSE et I'issue de la
grossesse, y compris la santé périnatale et celle

du nouveau-né. Pour mesurer le SSE, on utilise une
combinaison d’indicateurs comme le niveau de
scolarité, la profession et le revenu individuel ou
familial, car ils sont souvent interreliés’. Le statut
social peu élevé est un indicateur de risque bien
connu des problemes du nourrisson, comme le
poids insuffisant a la naissance, la prématurité, la
mortinaissance et la mortalité périnatale, néonatale
ou post-nénonatale?. Les groupes les plus
défavorisés sur le plan socio-économique
présentent des taux plus élevés d’anomalies
congénitales non chromosomiques, dont certaines
peuvent étre imputées a des disparités d'ordre
nutritionnel. On a fait état de risques plus élevés
d'anomalies du tube neural (y compris le

spina bifida et I'anencéphalie) dans les populations
présentant un SSE plus bas®. On a également
observé, dans les classes sociales plus démunies,
une tendance a I'augmentation des risques de
fente labio-palatine?, et peut-étre aussi de certaines
cardiopathies congénitales®. Chez les résidents
des quartiers plus pauvres, on a rapporté des
prévalences du syndrome de Down supérieurs ou
inférieurs a ceux du reste de la population®. L'age
moyen lors du premier accouchement augmentant
en général avec le statut social, le risque de
survenue du syndrome de Down et des trisomies
similaires, qui sont associés a un age maternel plus
avancé, s'éléve donc avec le statut social. Il est
important de souligner que, si les disparités
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imputables au SSE dans les taux d’anomalies in
utero different selon le type de malformation, on
observe aussi des variations socio-économiques
touchant 'acces au diagnostic et au dépistage
prénatals et le taux d'interruption de grossesse. Ce
phénomene peut entrainer un accroissement des
variations imputables au SSE en ce qui concerne le
taux de naissances vivantes et de décés néonatals
associés a des anomalies, qu’elles soient
chromosomiques ou non?.

Selon les résultats de plusieurs études, le
tabagisme maternel durant la grossesse serait
associé a un risque accru de malformation des
systemes cardiovasculaire, musculo-squelettique

et gastro-intestinal, ainsi que de fentes labio-
palatines®. Il y aurait lieu d'insister sur ces
malformations en particulier dans les campagnes
d‘information en santé publique visant a encourager
les femmes a cesser de fumer avant la grossesse ou
dés le début de celle-ci; il serait souhaitable de
cibler plus particulierement les femmes plus jeunes
ou appartenant a des groupes socio-économiques
plus défavorisés, chez lesquelles la prévalence

du tabagisme est la plus élevée.

L'exposition a |'alcool durant la grossesse peut

avoir de nombreux effets indésirables sur le feetus en
développement et se traduire par un large spectre
de malformations congénitales pouvant influer
négativement sur la croissance, les capacités cogni-
tives, |'apparence physique et les comportements
de I'enfant. C'est ce que I'on appelle les troubles du
spectre de |'alcoolisation foetale (TSAF). Le syndrome
d‘alcoolisation feetale (SAF), le trouble le plus grave
de ce spectre, figure parmi les premieres causes
évitables de handicap mental et de malformation
congénitale. Plusieurs facteurs de risque maternels,
y compris 'dge maternel avancé, la consommation
de drogues illicites, un antécédent de grossesse
avec TSAF, un SSE moins élevé et la malnutrition,
combinés a I'exposition du feetus a I'alcool, sont
associés a un risque de TSAF plus élevé’?.

La consommation de médicaments pendant la
grossesse pose un risque potentiel tant pour la
meére que pour le foetus. L'effet de nombreux
médicaments sur |'issue de la grossesse étant
inconnu, I'option la plus slre a cet égard est

de prendre le moins possible de médicaments.
Toutefois, presque toutes les femmes enceintes sont
exposées a certains types de médicaments durant
leur grossesse’. Les femmes ayant des antécédents
de maladie psychiatrique, de troubles convulsifs ou
de maladie hématologique doivent prendre des
médicaments tout au long de leur grossesse. Chez
ces patientes, on doit veiller & choisir le médicament
le plus sGr de sa classe thérapeutique. On estime
que moins de 1 % des malformations congénitales
pourraient étre causées par des médicaments'®.
Parmi les médicaments en vente libre couramment
utilisés, I'acétaminophéne, la chlorphéniramine, les
préparations a base de kaolin et de pectine et la
plupart des antiacides ont un bon dossier
d’innocuité. Tout médicament utilisé durant la
grossesse devrait présenter des avantages qui
I'emportent sur le risque pour le foetus, compte
tenu du fait que moins de 1 % des produits
pharmaceutiques ne posent en principe aucun
risque tératogéne pour I'humain’.

D’aprés les résultats de I'Enquéte sur |'expérience
de la maternité de I'’Agence de la santé publique du
Canada, 7 % des femmes canadiennes ont déclaré
avoir utilisé des drogues a usage récréatif au cours
des trois mois précédant leur grossesse et 1 % ont
affirmé avoir consommé de telles drogues alors
qu’elles étaient enceintes. Les femmes vivant dans
des ménages a faible revenu et les meres plus
jeunes étaient plus nombreuses a affirmer avoir
consommé des drogues illicites tant avant que
pendant leur grossesse'’. La consommation de
drogues a usage récréatif durant la grossesse est
associée a un poids insuffisant a la naissance, a la
prématurité, a des problemes de développement et
de comportement durant I'enfance, au gastroschisis
et au neuroblastome™'-"3. Les facteurs de risque
environnementaux, comme le fait de résider a
proximité de sites industriels ou dans des quartiers
défavorisés sur le plan socio-économique, et leur
association avec les anomalies congénitales ont fait
I'objet de nombreuses études. On a fait état d'une
augmentation du risque d’effets néfastes sur la
santé (poids insuffisant a la naissance, malformations
congénitales et certains types de cancer) chez

les personnes vivant a proximité des sites
d'enfouissement. En général, les individus ayant un




faible SSE sont d'avantage exposés a la pollution
parce que les prix des logements sont au plus bas a
proximité des sites d’enfouissement et d'autres
endroits pouvant présenter un danger, qu’ils ont
moins de pouvoir ou savent moins bien défendre
leurs intéréts pour prévenir |'exposition, qu'il leur
est plus difficile d’accéder a I'information sur la
santé environnementale, ou encore que certains
aspects de leurs habitudes de vie liés a un budget
plus serré (comme |'impossibilité d'acheter de |'eau
embouteillée) conduisent a une plus

grande exposition™.

Les infections embryonnaires et feetales, dont le
cytomégalovirus, la varicelle, la rubéole et la
toxoplasmose, sont également soupgonnées de
causer certaines anomalies congénitales'. La
vaccination contre la rubéole est un exemple de
stratégie de prévention primaire efficace contre
les anomalies congénitales causées par un agent
tératogéne viral connu. Le cytomégalovirus et
I'agent causal de la toxoplasmose sont aujourd’hui
les agents tératogenes infectieux les mieux connus.
Il est nécessaire d'effectuer des recherches pour
déterminer I'incidence dans la population et les
options en matiére de dépistage/diagnostic et de
traitement face a ces menaces potentielles pour

le foetus.

NUTRITION

Une bonne nutrition est essentielle pour le
développement sain du feetus et une grossesse
sans probléme. Plusieurs éléments nutritifs
particuliers sont soupgonnés d'étre associés a un
risque d’anomalie congénitale. L'exemple qui a été
le mieux étudié est celui de I'acide folique, dont
un taux suboptimal est associé a un risque accru
d'anomalie du tube neural (ATN). Deux essais
cliniques randomisés d'une importance majeure,
réalisés dans les années 1990, ont démontré que la
supplémentation en acide folique durant la période
périconceptionnelle prévenait a raison d’environ
70 % la survenue primaire et la récurrence
secondaire des ATN'®". Par conséquent, il est
recommandé aux femmes en age de procréer
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qui pourraient devenir enceintes de prendre un
supplément multivitaminique quotidien contenant
0,4 mg (400 pg) d'acide folique™. De plus, a partir
de novembre 1998, le gouvernement du Canada a
rendu obligatoire I'enrichissement en acide folique
de la farine blanche, des pates et de certains autres
produits a base de céréales afin d'accroitre |'apport
en acide folique & 150 pg par jour chez les femmes
en age de procréer. A la suite de cette mesure,
I'incidence des ATN au Canada a chuté

d’environ 45 %'°.

Si les données probantes sur le réle des autres
éléments nutritifs sont moins nombreuses que celles
établissant un lien entre |'acide folique et les ATN,

la possibilité de prévenir plusieurs anomalies par la
consommation de certains éléments nutritifs en
quantités suffisantes a cependant été démontrée
dans des études observationnelles et cas-témoin
(tableau 8.1). Les associations rapportées entre
certains éléments nutritifs en particulier et différentes
anomalies congénitales ne sont pas toujours
constantes. Toutefois, la prise de suppléments
multivitaminiques durant la grossesse est associée a
un risque réduit de survenue de plusieurs anomalies
congénitales, dont celles indiquées au tableau 8.1%.
De plus, les carences en plusieurs éléments nutritifs
ont été associées a des complications de la
grossesse telles que la naissance prématurée,
I'anémie liée a la grossesse, la petite taille pour I'age
gestationnel et la prééclampsie. Par conséquent, les
données probantes mettent en lumiere la nécessité
pour les femmes de consommer tous les éléments
nutritifs en quantités suffisantes gréce a un régime
alimentaire équilibré et a la prise de suppléments
multivitaminiques afin de prévenir les problemes de
santé pendant la grossesse'®?'. Dans le cas de
I'acide folique en particulier, I'’Agence de la santé
publique du Canada préconise que la prise de
suppléments commence avant le début de la
gestation.

Les femmes devraient étre mises en garde contre

la consommation excessive de suppléments de
vitamine A, car cet élément possede des effets
tératogenes et est associé a un risque accru de
malformations des membres et de cardiopathies®®3?
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TABLEAU 8.1

Carences en éléments nutritifs pouvant constituer des facteurs de risque de survenue d’anomalies congénitales

Malformation congénitale Elément nutritif

Folate/acide folique, vitamine B12, vitamine Bé, riboflavine, choline, vitamine C,
vitamine E, vitamine A, béta caroténe, fer, niacine, magnésium et lutéine

Anomalies du tube neural?*?*

Cardiopathies congénitales?>-# Folate/acide folique, vitamine B12, riboflavine et nicotinamide

Fante labiale avec ou sans Folate/acide folique, thiamine, niacine, vitamine A, vitamine C, fer, vitamine E,

fente palatine?®-3

Malformations des membres3?
Hypospadias®?

Hernie congénitale
du diaphragme®*

Accroissement osseux par Vitamine D
fixation de minéraux chez le

foetus et morphologie des os*

Développement oculaire® Vitamine A

Neurodéveloppement et
développement cognitif*’

MALADIES CHRONIQUES CHEZ LA MERE

Bon nombre de maladies chroniques maternelles
sont associées a un risque accru d'anomalies
congénitales foetales ou d'anomalies du
développement postnatal. Plusieurs de ces
affections peuvent étre concomitantes pour
certaines femmes enceintes, et toutes voient leur
prévalence augmenter avec I'age maternel. La
répartition par 4ge des femmes enceintes continue
d'évoluer, et de plus en plus de femmes choisissent
de retarder le moment de concevoir. Les statistiques
sur le taux de fécondité selon I'age montrent que
chez les femmes de 40 a 44 ans, ce taux a plus de
doublé entre 1986 et 2008 (de 3,4 a 8,4 pour

1 000 naissances)®. Le pourcentage de femmes
enceintes apres I'dge de 35 ans continue également
d'augmenter et est passé de 13,4 % en 1996 a

18,1 % en 2008*2. En plus des risques génétiques
connus pour le feetus, il existe chez ces méres dgées
un risque accru de présence ou de survenue de
maladies chroniques pouvant nuire a la santé du
foetus et du nouveau-né. Parmi les maladies

Acides gras oméga 3

magnésium et vitamine Bé

Folate/acide folique, vitamine B6 et riboflavine
Choline, méthionine et vitamine B12

Folate/acide folique, choline, thiamine, riboflavine, vitamine B6, vitamine B12,
calcium, fer, magnésium, zinc et vitamine E

chroniques maternelles dont on sait qu’elles
influencent la santé du feetus figurent I'obésité,
I'nypertension, le diabéte et la maladie
thyroidienne. Par ailleurs, les femmes plus agées
tendent a avoir aussi des partenaires plus vieux,

et il existe plusieurs facteurs indépendants associés
a I'age paternel avancé, en particulier les risques
accrus de mutation génétique de novo.

L'obésité maternelle a été associée a un risque
accru de survenue de nombreuses anomalies
congénitales, y compris les anomalies du tube
neural, les cardiopathies congénitales, les fentes
labio-palatines, I'hydrocéphalie, |'atrésie anorectale
et les malformations des membres*44. La survenue
de ces malformations semble étre liée a la gravité
de I'obésité®. S'il est accepté que I'obésité soit
vraisemblablement un facteur de risque
indépendant des anomalies congénitales, d'autres
facteurs concomitants comme le diabete peuvent
aussi expliquer en partie ce risque accru. De plus,
les taux de détection des anomalies congénitales
sont moins élevés chez les femmes obéses, ce qui




conduit a un taux plus élevé d'anomalies
congénitales néonatales*. Le taux d'obésité
maternelle a connu une augmentation
spectaculaire. En Amérique du Nord, le taux
d'obésité chez les femmes de 20 a 39 ans est passé
de 9,3 % en 1986-1992 a 20,9 % en 2007-2008%.
L'obésité maternelle peut également survenir durant
la grossesse, en particulier chez les femmes ayant
un SSE peu élevé. D'apres I'Enquéte sur I'expérience
de la maternité de 2006, les femmes jeunes,
primipares, ayant un niveau de scolarité peu élevé

et appartenant a la communauté autochtone
tendent a prendre plus de poids que ce qui est
recommandé durant la grossesse®. Il a été démontré
que cet ensemble de caractéristiques était associé a
une rétention pondérale aprés |'accouchement, ce
qui augmente le risque chez ces femmes lors des
grossesses subséquentes?.

La prévalence du diabete est en hausse, un
phénomene qui tient probablement a la sédentarité
et a l'obésité. De 2000 a 2010, la prévalence du
diabéte dans I'ensemble de la population
canadienne a augmenté de 103 % et se situe
actuellement a 7,6 %, tandis que la prévalence du
prédiabete au sein de la population atteint 21,8 %.
Le diabéte durant la grossesse est également en
hausse. Le diabéte prégestationnel a plus de doublé
de 1999 & 2005 (0,8 % a 1,8 %), comme |I'a montré
une étude réalisée aux Etats-Unis®. En 2008-2009,
pres de 2,4 millions de Canadiens &gés d'un an ou
plus vivaient avec un diabete diagnostiqué (de

type 1 ou de type 2), soit quelque 6,8 % de la
population®'. On a mis en évidence une relation
directe entre I'dge et l'incidence du diabéte. Le taux
de diabéte était de 0,9 % chez les hommes et les
femmes agés de 18 a 34 ans, et de 2 % pour ceux
de 35 a 44 ans®2. Le diabéte prégestationnel a pour
effet d'accroitre les risques a la fois d’avortement
spontané et d'anomalie congénitale. Il existe un
rapport direct entre de tels risques et la maitrise

de la glycémie au début de la grossesse (moins

de neuf semaines aprés le début de la derniere
menstruation). Chez les femmes diabétiques, le
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risque global de survenue d'une anomalie
congénitale est d’environ 6 %, soit deux fois plus
que dans la population non diabétique®. Le diabete
peut également provoquer des anomalies de la
croissance chez le feetus. Une maitrise glycémique
insuffisante peut entrainer une accélération de la
croissance feetale. Chez les feetus de grande taille,
le risque de Iésion et d’hypoxie a la naissance
imputable a une dystocie des épaules est plus élevé.
Apreés la naissance, ces enfants sont plus nombreux
a étre atteints d'obésité, de diabéte et de troubles
de l'attention®. Le diabete maternel, en particulier
s'il s'accompagne de complications vasculaires,
peut également étre associé a un retard de
croissance intrautérin, lequel prédispose le
nouveau-né a un retard neurodéveloppemental®.

On a constaté I'existence de liens entre la maladie
thyroidienne maternelle ou la prise de médicaments
antithyroidiens et certaines malformations
congénitales comme les cardiopathies congénitales,
I'nydrocéphalie, I'hypospadias et I'atrésie anorectale
isolée®. De plus, I'hypothyroidie et I'hyperthyroidie
sont associées a d'autres conséquences périnatales
indésirables. L'hyperthyroidie est associée a un poids
insuffisant a la naissance et a la prématurité ainsi
que, trés rarement, au goitre foetal ou néonatal®’®.
L'hypothyroidie néonatale est a I'origine d'un
handicap mental grave, mais I'hypothyroidie
maternelle patente est elle aussi associée a un
déficit neuropsychologique et cognitif postnatal.

De plus, I'hypothyroidie maternelle subclinique est
liée a un risque accru de dysfonction neurocognitive
postnatale, mais on ne sait pas exactement s'il s'agit
d’un facteur de risque indépendant ou s'il faut
expliquer cette association par le taux plus élevé de
naissances prématurées chez les femmes présentant
cette affection. Le risque de maladie thyroidienne
durant la grossesse est lié a I'age, a I'obésité et aux
antécédents familiaux. Environ 1 % des femmes
enceintes souffrent d'insuffisance thyroidienne,

2 % a 3 % sont atteintes d'hypothyroidie subclinique
et 10 % a 15 % sont séropositives a I'égard

des anticorps®.
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RESUME

La prévention primaire permet d'éviter les
souffrances et les colts liés aux anomalies
congénitales. Ce chapitre a présenté plusieurs
facteurs qui accroissent le risque d'anomalies
congénitales, mais qui peuvent faire |'objet de
stratégies de prévention. Des avancées ont déja
été réalisées a cet égard, notamment I'amélioration
de la santé du feetus par un apport adéquat en
éléments nutritifs, les effets étant particulierement
spectaculaires dans le cas de I'enrichissement des
aliments en acide folique. Il est maintenant reconnu
que le SSE, de nombreux facteurs
environnementaux, |'obésité et les maladies
chroniques jouent un réle important a de nombreux
égards en matiére de santé publique, en plus
d'avoir des conséquences particulieres pour le
foetus en développement. La lutte sur le front

des facteurs nutritionnels passe par I'éducation

du public, I'amélioration de |'acces a une bonne
nutrition pour les femmes enceintes et |la recherche
sur les suppléments ou additifs susceptibles
d'apporter les éléments nutritifs requis. Enfin, il faut
continuer a informer le public des risques inhérents
a I'age avancé ou trés jeune du point de vue du
potentiel reproductif.
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DEPISTAGE ET DIAGNOSTIC PRENATAL

R Douglas Wilson

INTRODUCTION

La prévention primaire est une stratégie visant

a éviter la survenue d’une maladie ou d'une
affection, alors que la prévention secondaire vise
I'identification précoce, le traitement et la prise en
charge d'un trouble existant dans le but de réduire
ou de prévenir la morbidité. La distinction entre
prévention primaire et prévention secondaire est

moins claire dans le cas des anomalies congénitales.

Le diagnostic prénatal conjugué, dans certains cas,
a l'interruption subséquente de la grossesse en cas
d'anomalie congénitale, est considéré comme une
méthode de prévention secondaire, car il réduit la
prévalence a la naissance, mais d'autres stratégies
peuvent étre utilisées pour atténuer I'impact de

la maladie existante. Il s'agit notamment de la
détection prénatale, de la surveillance par
échographie et de l'intervention précoce pour
atténuer les comorbidités connexes avant ou peu
apres la naissance. Le recours & une approche
multidisciplinaire mere-feetus-nouveau-né pour faire
les choix les plus appropriés concernant le moment,
le lieu et les modalités de I'accouchement dans le
cas d'un enfant atteint d'une anomalie congénitale
permet d'intervenir et de traiter dans les meilleurs
délais. Le counseling génétique (y compris la
communication de renseignements sur le risque de
récurrence et les méthodes pour le réduire) offert
aux parents et autres personnes a risque peut aussi
étre un moyen de prévention secondaire efficace.

Dans la présente section, nous examinerons plus
particulierement les six types d'anomalies qui ont
été abordés dans le rapport, a savoir le syndrome
de Down, les anomalies du tube neural, les
cardiopathies congénitales, les fentes labio-
palatines, les malformations des membres et le
gastroschisis. Les approches en matiere de

dépistage et de diagnostic prénatals varient selon
I'anomalie congénitale considérée. Le rapport
antérieur, Les anomalies congénitales au Canada’,
présentait un bref résumé des méthodes de
dépistage et de diagnostic prénatals. Au cours de
la derniere décennie, le dépistage et le diagnostic
ont fait I'objet de percées importantes dont les
applications vont au-dela de I'aneuploidie et des
anomalies du tube neural. On estime que les
anomalies congénitales graves touchant le feetus
qui sont repérées durant la grossesse se chiffrent
a 1-3 %°. Le suivi dans la population néonatale
augmente en général I'incidence de I'anomalie
congénitale (voir le chapitre 1 sur la prévalence
globale) et met en évidence le fait que les
techniques de dépistage par imagerie ne
permettent de repérer que certaines anomalies
structurelles (p. ex. malformation, déformation,
perturbation).

TECHNIQUES DE DEPISTAGE
ET DE DIAGNOSTIC

Le dépistage des anomalies congénitales chez le
foetus fait appel a I'application systématique d'un
test (p. ex. échographie, examen des analytes du
sérum maternel) en vue de repérer les foetus chez
lesquels le risque d’étre atteint d'une anomalie
donnée est suffisant pour justifier d’autres examens
comme |'amniocentese. Ces tests de dépistage
prévoient en général la surveillance feetale au cours
des premier et second trimestres par échographie
et analyse du sérum maternel (p. ex. analytes
biochimiques, dosage des protéines, séquences
moléculaires foetales). Les effets biologiques et
I'innocuité de I'échographie obstétricale ont été
analysés par Bly et al 2.




84 | LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013

Le diagnostic prénatal fait en général appel a

un test diagnostique effractif sur des tissus

d’origine feetale, p. ex. un échantillon de placenta
par prélévement des villosités choriales, des

cellules feetales par amniocentese, du sérum ou

des cellules sanguines du feetus par cordocentése,
ou des échantillons de peau ou de muscle par
biopsie foetale directe. La foetoscopie diagnostique
est rarement employée, car les progres réalisés dans
les domaines des techniques d‘imagerie la rendent
moins intéressante. Ces procédures effractives
augmentent le risque de mort ou de lésion du feetus
au-dela du niveau de risque de base correspondant
a I'absence d'intervention.

Les techniques d'imagerie complémentaires telles
que l'imagerie par résonance magnétique (IRM)
(p. ex., systéme nerveux central, poumons, coeur,
abdomen/reins, membres)*¢ ou la tomographie
par ordinateur a faible rayonnement (p. ex.
dysplasie/anomalies de I'appareil squelettique)’-"°
sont généralement utilisées pour le dépistage de
deuxiéme niveau, 'aide au triage ou I'orientation
du diagnostic différentiel apres un test effractif,
dont les résultats peuvent étre confirmés par des
épreuves moléculaires. Ces techniques d'imagerie
peuvent avoir une fonction diagnostique en
présence de caractéristiques pathognomoniques.

En cas d'interruption thérapeutique ou spontanée
d'une grossesse associée a une anomalie feetale,

il est recommandé de pratiquer une autopsie, en
particulier en |'absence d'un diagnostic explicite,
car elle permet d’offrir aux parents des conseils et
une estimation du risque de récurrence plus précis.
En cas de risque accru de récurrence de I'anomalie
congénitale, on peut alors planifier un recours

au diagnostic prénatal lors d'une grossesse
subséquente et effectuer d'autres études familiales.

Il est a présent possible de séquencer le génome
foetal a partir du sang maternel, une démarche qui
n'est cependant pas sans conséquences importantes
sur les plans éthique, Iégal et pratique'. Dans le

cas du syndrome de Down, il est probable que le
séquencage de |'acide désoxyribonucléique (ADN)
du plasma maternel (combinaison d’ADN maternel

a 90 % et feetal @ 10 %) continuera d'étre utilisé
comme test de dépistage, peut-étre a titre de test de
deuxieme niveau avant le test diagnostique prénatal
effractif, jusqu’a ce que des essais cliniques a grande
échelle fournissent des données précises sur la
sensibilité vraie, la spécificité et les colits dans le
cadre d’une évaluation prénatale'?. Dans une cohorte
de 4 664 femmes a « haut risque », qui avaient
également subi des tests diagnostiques effractifs par
les méthodes classiques de dépistage par dosage
des analytes biochimiques et échographie, on a
observé un taux de détection de la trisomie 21 &
partir du sérum maternel de 98,6 %, un taux de

faux positifs de 0,2 % et un taux d'échec du test

de 0,8 %'%. Dans une étude ultérieure portant sur la
méme cohorte, on a obtenu des taux de détection
similaires par analyse du sérum maternel pour le
dépistage des trisomies 13 et 18".

Le tableau 9.1 résume les facteurs de dépistage
et de diagnostic utilisés durant chaque trimestre
pour le dépistage prénatal, tandis que le tableau
9.2 résume les caractéristiques des techniques
diagnostiques guidées par échographie, leurs
risques et leur précision.
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TABLEAU 9.1

Résumé des facteurs de dépistage et de diagnostic utilisés dans le dépistage prénatal, par trimestre

Facteur de dépistage/diagnostic Ter trimestre 2e trimestre 3e trimestre
Moment du dépistage Possibilité croissante Norme de soins Croissance feetale,
par échographie*3-% volume de liquide

amniotique, physiologie

Moment de l'intervention PVC PVC PVC

diggnﬁsfciq)t:qeaggrossesse unique, Amniocentése Amniocentése
émellaire)'”

g : Cordocentése Cordocentése

Diagnostic des anomalies Possibilité d'échographie Echographie 100 % _

du tube neural®¢' AFPSM 95 %

Dépistage moléculaire SM a > 7 semaines _ _

de la trisomie’%3

Autres techniques _ IRM > 20 semaines _

d'imagerie®7104° TD faible dose

> 18 semaines

LA — liquide amniotique, PVC — prélévement des villosités choriales (biopsie placentaire), AFPSM — alphafcetoprotéine du sérum maternel,
SM — sérum maternel, IRM — imagerie par résonance magnétique, TD — tomodensitométrie
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TABLEAU 9.2

Résumé des techniques diagnostiques guidées par échographie, de leurs risques et de leur précision

PVC Amniocentése Cordocentése

Tissu feetal analysé*'42 Placenta Liquide amniotique Sang

Moment de
I'intervention?'42

ler, 2e, 3e trimestre 2e, 3e trimestre 2e, 3e trimestre

Résultats du test*'? Chromosomes Chromosomes Chromosomes
Moléculaire Moléculaire Moléculaire

Risque d'avortement TA1-2 % TA 0,5-1,0 % TA 2-3 %

spontané s'ajoutant TC 2-6 %

au risque de base*'#? °

Précision du test Précis avec 1-2 % MCP Précis Précis

PVC — prélévement des villosités choriales, TA — approche transabdominale, TC — approche transcervicale, MCP — mosaicisme confiné au placenta

THERAPIE FETALE

Un article de synthese sur les indications de la
thérapie foetale, ses techniques et ses résultats a
été publié récemment'. Le recours a la thérapie
foetale pourrait se traduire par une augmentation de
la prévalence, par rapport aux naissances vivantes,
de certaines anomalies congénitales comme la
myéloméningocéle, la hernie diaphragmatique,
certaines anomalies pulmonaires (p. ex. malforma-
tion adénomatoide cystique congénitale, séques-
tration bronchopulmonaire, épanchement pleural),
et les anomalies obstructives de |'appareil urinaire.

IMPACT DU DEPISTAGE PRENATAL

L'impact du dépistage et du diagnostic prénatals
sur |'épidémiologie des anomalies congénitales
structurelles a été examiné dans plusieurs
publications. Chi et al.”® se sont intéressés aux
anomalies de la paroi abdominale, a I'agénésie/
dysgénésie rénale et aux malformations des
membres. lls ont observé, durant la période de
I"étude, une augmentation marquée du recours au
diagnostic prénatal, mais pas de la proportion des

grossesses interrompues, ce qui les amene a
conclure que pour ces anomalies congénitales,

le dépistage prénatal a eu un impact négligeable
sur leur prévalence. Dans une étude plus récente
portant sur la surveillance du dépistage prénatal des
anomalies congénitales structurelles en Angleterre
et au pays de Galles, on a recensé 2 883 naissances
présentant des anomalies congénitales a partir
dune cohorte de 601 545 naissances vivantes et
mortinaissances’®. Parmi les anomalies congénitales
évaluées figuraient I'anencéphalie, le spina bifida,
les cardiopathies graves, la hernie diaphragmatique,
le gastroschisis, I'omphalocele, I'agénésie rénale
bilatérale, la dysplasie squelettique grave/|étale et
la fente labiale avec ou sans fente palatine. Les
anomalies les plus fréquemment déclarées

étaient les cardiopathies graves (14,1 cas pour

10 000 naissances totales) et la fente labiale avec ou
sans fente palatine (9,7 cas pour 10 000 naissances
totales). Les anomalies les moins fréquemment
rapportées étaient I'agénésie rénale bilatérale et

la dysplasie squelettique grave/létale, avec moins
de 1,5 cas pour 10 000 naissances totales. Le taux




de diagnostic prénatal allait de 53,1 % pour les
cardiopathies graves a 99,6 % pour |'anencéphalie.
La variation la moins marquée des taux de diagnostic
prénatal a été observée pour I'anencéphalie et le
gastroschisis et la plus forte pour les cardiopathies
graves et la dysplasie squelettique grave/létale.

DIAGNOSTIC PRENATAL

SYNDROME DE DOWN : PERFORMANCE ET
EVALUATION DU DEPISTAGE ACTUEL

Le dépistage de I'aneuploidie pour repérer la
trisomie 21 présente un taux de détection de
90-95 %, assorti d'un taux de faux positifs/tests
positifs allant de 2 % a 5 %". Chitayat et al.™
ont passé en revue les options de dépistage
actuellement disponibles et leur performance.
Les différentes options et approches en matiere

TABLEAU 9.3
Résumé des options en matiére de dépistage prénatal’
Trimestre

DPT (AM, hCG, PAPP A, CN) Ter
Quad (AM, AFP, hCG, inhibine A) 2e
DPI (AM, PAPP A, AFP, hCG, uE3, ler/ 2e
inhibine A, CN)
DPI sans inhibine A ler/ 2e
DPI sans CN (dépistage ler/ 2e

sérologique seulement)

détection (TD) %
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de dépistage prénatal, le moment auquel elles
sont utilisées et leur exactitude sont indiqués
au tableau 9.3. Elles incluent le dépistage de
I'aneuploidie par analyse du sérum maternel

et par échographie au premier trimestre. Les
marqueurs (les plus courants) de |'échographie
au deuxieme trimestre pour la détection de la
trisomie 21 foetale' sont les suivants : systéme
cardiaque — malformations structurelles, foyers
échogénes extracardiaques; systéme nerveux
central (SNC) — ventriculomégalie cérébrale;
appareil digestif — atrésie duodénale

aprés 22 semaines de gestation, intestins
hyperéchogénes; anasarque foetale non immune;
épaississement du pli cutané de la nuque;
appareil squelettique — os nasal absent/court,
fémur/humérus court; reins — pyélectasie.

Probabilité
d’atteinte pour un
test positif (PATP)

Taux de faux
positifs (TFP) %

Taux de

83 5,0 1:27
77 5,2 1:50
87 1,9 1:10
88 3.0 1:20
85 4,4 1:26

DPT — dépistage au premier trimestre, AM dge maternel, CN — clarté nucale, AFP — alphafcetoprotéine,
hCG — hormone chorionique gonadotrophique, PAPPA — protéine A plasmatique associée a la grossesse, uE3— cestriol non conjugué,
DPI — Dépistage prénatal intégré
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ANOMALIES DU TUBE NEURAL :

PERFORMANCE DU DEPISTAGE ACTUEL®

Le dépistage des ATN fait notamment appel a
I"échographie et au dépistage sérologique par
dosage de |'alphafoetoprotéine dans le sérum
maternel (AFPSM). L'échographie permet de
détecter presque tous les cas d'anencéphalie et
d'anomalie cranienne®4?. Une évaluation attentive
de la malformation d’Arnold-Chiari de la fosse
postérieure en association avec une image du
rachis pour évaluer le siege de la myéloméningocele
permet d'identifier 95 % des cas de spina bifida.

Le dépistage des ATN par dosage de I’AFPSM

a commencé dans les années 1970, et le premier
dépistage dans la population a été réalisé au
Canada en 1985. Les seuils d’AFPSM en multiples
de la médiane (MOM) selon I'age gestationnel a
16 semaines de gestation sont de 3,8 MOM et
de 6,5 MOM pour le spina bifida ouvert et
I'anencéphalie, respectivement. Le seuil
généralement utilisé pour déterminer si un test
de dépistage des ATN est positif est de 2,0-2,5
MOM. Le taux de détection en fonction d'un

seuil de 2,0 MOM est de 90 %?. Les tests positifs
permettent d'identifier les femmes qui peuvent
se voir proposer une évaluation fcetale par
échographie, suivie d'une amniocentese et du
dosage de I'AFP et de |'acétylcholinestérase dans
le liquide amniotique, dans les cas équivoques.
Une augmentation des valeurs d’AFPSM peut étre
observée dans de nombreuses autres situations,
notamment les cas de grossesse multiple, de
déceés intrautérin, d'oligohydramnios, d'anomalie
placentaire, de retard de croissance intrautérin et
de prééclampsie, ainsi que dans le cas d'autres
anomalies congénitales comme le gastroschisis et
I'omphalocele?. Le dosage de I'’AFPSM demeure un
outil de dépistage utile des ATN et des anomalies
de la paroi abdominale, en particulier dans les
endroits ou toutes les femmes ne peuvent pas se
faire examiner au moment approprié par un
technologue en échographie qualifié ou dans les
cas ol I'imagerie feetale pose des difficultés a
cause de I'obésité de la mere.

CARDIOPATHIES CONGENITALES :

PERFORMANCE DU DEPISTAGE ACTUEL

Les lignes directrices pratiques en matiére
d'échocardiographie feetale (Practice Guideline

for the Performance of Fetal Echocardiography)

de I’American Institute for Ultrasound in Medicine
(AIUM) ont été publiées en janvier 2011?". Les
principales indications concernant la mére qui'y
figurent sont les suivantes : autoanticorps, maladies
héréditaires, parent au premier degré atteint de
cardiopathie congénitale, fécondation in vitro,
troubles métaboliques et exposition a un agent
tératogene ayant des répercussions cardiaques.
Les principales indications mentionnées concernant
le foetus sont les suivantes : résultats cardiaques
anormaux au dépistage, anomalies de la fréquence
ou du rythme cardiaques, aberration chromo-
somique fcetale, anomalie extracardiaque, ana-
sarque, augmentation de la clarté nucale, jumeaux
monochoriaux et polyhydramnios grave inexpliqué.
D’autres études portent sur le réle historique et
clinique de I"échocardiographie (ECG)*2 et de 'ECG
foetale a 11-13 semaines par échographie transab-
dominale haute fréquence? et sur une vérification
des cas orientés vers une ECG fecetale durant une
période de 10 ans®.

Des experts en cardiologie foetale ayant visionné
des enregistrements vidéo d'évaluation cardiaque
foetale a 11-13 semaines ont diagnostiqué une
anomalie cardiaque chez 100 des 886 feetus
examinés. Les obstétriciens ayant effectué les
examens initiaux avaient détecté 95 % de ces
anomalies et avaient posé un diagnostic exact dans
84 % des cas, confirmé par le test de référence, soit
I'ECG fcetale a 18-22 semaines. L'anomalie a été
qualifiée de majeure dans 54 cas et de mineure
dans 46 cas. Un résultat normal a |'échographie a
été observé chez 767 cas (86,6 %); dans 2 % des
cas, la qualité de I'image était insatisfaisante?.

Dans une étude portant sur une période de

10 ans durant laquelle 623 ECG feetales avaient

été réalisées aux Pays-Bas, 301 cas (48 %)
présentaient une pathologie cardiaque. On a
observé une cardiopathie congénitale, une affection
généralement grave, chez 81 % des cas, dont 26 %




présentaient une aberration chromosomique.

Parmi les cas de cardiopathie congénitale dont

le caryotype était normal, 23 % affichaient des
anomalies extracardiaques. Il y a eu interruption

de grossesse dans 24 % des cas, et décés
intrautérin ou postnatal dans 19 % des cas. Le

taux d'interruption de grossesse était de 24,9 %
pour toutes les pathologies cardiaques et de 29,6 %
pour le groupe atteint de cardiopathie congénitale
grave. Apres l'introduction dans cette population
néerlandaise du dépistage par la mesure de la
clarté nucale au premier trimestre en cas de risque
cardiaque accru, le nombre d’orientations vers 'ECG
foetale a augmenté. Une cardiopathie congénitale
grave a été diagnostiquée chez 34 % (81/239) des
foetus présentant une clarté nucale plus épaisse?.

FENTES LABIO-PALATINES :

PERFORMANCE DU DEPISTAGE ACTUEL

Si la majorité des fentes labio-palatines ne sont
pas détectées avant la naissance, les techniques
d’'échographie systématiques et améliorées
peuvent cependant étre utiles pour évaluer les
foetus a risque. Sommerlad et al.® ont eu recours
a I"échographie 2D classique combinée a une
technique 3D améliorée pour évaluer les levres, la
créte alvéolaire et le palais secondaire de 100 feetus
chez lesquels on soupgonnait la présence d'une
fente labio-palatine isolée aprés une échographie
standard. La sensibilité du diagnostic de la fente
labiale a été de 95 %, assortie d'un taux de faux
positifs (TFP) de 7,7 %; pour la fente de la créte
alvéolaire, la sensibilité était de 4,5 % et le TFP,

de 7,2 %; pour la fente du palais dur, la sensibilité
était de 89,7 % et le TFP, de 15,6 %. Les auteurs
ont conclu que cette technique d'échographie était
envisageable chez 90 % des patients et permettait
d'identifier correctement la nature des fentes
labio-palatines dans 90 % des cas.

Mailath-Pokorny et al.?¢ ont évalué la valeur ajoutée
de I'IRM dans le diagnostic prénatal des fentes
labio-palatines. Trente-quatre femmes ont passé
une IRM foetale a un dge gestationnel moyen de
26 semaines (intervalle 19-34 semaines) apres
I'identification par échographie d'une fente faciale
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(N = 29) ou d'une autre malformation (N = 5).
L'IRM a permis de visualiser les fentes labio-
palatines des palais primaire et secondaire et a
permis d'effectuer une classification qui concordait
avec celle de I'examen postnatal dans les 34 cas
examinés. Avec le dépistage par échographie,
cing fentes labio-palatines n'avaient pas été
repérées et 15 autres avaient fait I'objet d'une
classification erronée.

ANOMALIES DES MEMBRES :

PERFORMANCE DU DEPISTAGE ACTUEL

Si un examen échographique attentif des membres
peut permettre de repérer des malformations,

la plupart de celles-ci ne sont cependant pas
identifiées de maniere systématique avant la
naissance (environ 25 % des cas isolés et 45 % des
cas présentant d'autres anomalies congénitales)?’.

En ce qui concerne les contractures multiples (p. ex.
arthrogrypose), une évaluation prénatale utilisant
Iimagerie (p. ex. échographie, IRM), les tests
cytogénétiques et moléculaires/par microréseaux
et la surveillance sérielle du feetus pour détecter
les cas d'hydrops et de polyhydramnios, peut étre
utile®. La planification de I'accouchement peut étre
facilitée par le recours a I'lRM et a I'échographie
permettant d’anticiper une hypoplasie pulmonaire
(p. ex. secondaire a une cyphose ou une scoliose)
ou des difficultés possibles de réanimation ou
d‘intubation (p. ex. secondaires a des
caractéristiques des machoires ou du rachis).

Les principaux signes échographiques permettant
I"évaluation précoce de la dysplasie squelettique
sont les suivants : épaississement de la clarté
nucale, fémur court, anomalie de la forme ou de

la minéralisation du créne, profil facial et forme

du thorax. L'évaluation est difficile avant le
deuxieme trimestre. Une évaluation rétrospective de
quinze cas chez lesquels une dysplasie squelettique
avait été soupgonnée avant 14 semaines de
gestation a permis de déterminer que le diagnostic
prénatal n'avait été exact que dans les cas ayant des
antécédents familiaux et dans ceux qui présentaient
une dysplasie thanatophore et un syndrome de
Roberts de novo isolés’.




90 | LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013

Le pied bot est une observation relativement
courante a I"échographie. Sharma et al.* ont

passé en revue 174 cas de pied bot varus équin
diagnostiqué avant la naissance et les ont divisés
en deux catégories, selon qu’il s'agissait de
malformations isolées (47,7 %) ou complexes
associées a d'autres anomalies (52,3 %). Lissue était
défavorable en présence d’autres malformations, et
une importante proportion des cas présentait des
anomalies du SNC et un caryotype anormal. Les cas
dont la malformation était isolée s’en tiraient mieux,
mais le taux de naissances prématurées était élevé
(18 %), peut-étre a cause de la forte proportion de
grossesses multiples (19 %).

GASTROSCHISIS/ANOMALIES

DE LA PAROI ABDOMINALE :

PERFORMANCE DU DEPISTAGE ACTUEL

Un examen rétrospectif de 113 cas a permis

de déterminer que le diagnostic prénatal par
échographie était en général plus exact pour
I'omphalocele (91 %) que pour le gastroschisis
(79 %)*. Dans le cas du gastroschisis, on observe
souvent une anomalie isolée et une augmentation
d'’AFPSM. Les cas d’'omphalocele sont plus
susceptibles de présenter d'autres malformations
congénitales, notamment des cardiopathies
(18-24 %), des aberrations chromosomiques (plus
fréquentes dans le cas de malformations mineures),
une hypoplasie pulmonaire (associée a une
omphalocéle « géante »), des anomalies du SNC
et une association VACTERL atypique.

RESUME

La détection prénatale des anomalies congénitales
repose sur |'examen de certains paramétres
maternels (p. ex. sang total, sérum, analyse
moléculaire, dépistage des porteurs, analyse
moléculaire des mutations génétiques, analyse
moléculaire feetale) et sur I'imagerie foetale

(p. ex. échographie, IRM, tomodensitométrie) pour
évaluer le feetus et son développement. Parmi les
malformations majeures se prétant au diagnostic
prénatal figurent I'aneuploidie, les ATN et les autres
anomalies du SNC, la cardiopathie congénitale, les
anomalies respiratoires, les malformations de la
paroi abdominale, les anomalies rénales, les

anomalies des membires, les fentes labio-palatines
et les pathologies secondaires a une grossesse
gémellaire monochoriale.

La thérapie foetale permet de réduire la mortalité
feetale et la morbidité néonatale, mais aucune
amélioration compléte de I'anomalie et de ses effets
par une telle méthode n'a été rapportée. Dans une
optique d'optimisation des soins prodigués tant au
foetus qu’au nouveau-né, il y a lieu d’envisager le
transfert de la mére dans un centre tertiaire désigné,
ou elle pourra subir des examens plus approfondis
et bénéficier de services de counseling et de prise
en charge en continu de la grossesse et de
I'accouchement, car le diagnostic prénatal peut
permettre d'optimiser les résultats de la chirurgie
néonatale dans le cas d'anomalies telles que les
malformations pulmonaires congénitales, le
tératome sacrococcygien, la myéloméningocele,

les masses cervicales fcetales géantes, la hernie
diaphragmatique et les cardiopathies
congénitales®'. Aprés un diagnostic prénatal
d'anomalie congénitale, certains parents opteront
pour l'interruption de la grossesse. Quelle que soit
I'issue de la grossesse, 'identification d'un foetus
atteint et les recherches subséquentes de la cause
peuvent permettre d'offrir du counseling génétique
et facilitent les plans en vue d'une grossesse future,
notamment par le recours a |'évaluation prénatale
planifiée ou aux techniques de procréation assistée.

Il ressort de I"évaluation du diagnostique prénatal
au Canada que bon nombre de systemes de soins
de santé peinent a offrir des services de dépistage
et de diagnostic a la fine pointe de la technologie
en raison de leur coit. La nécessité d'offrir des
services de counseling génétique et d'obtenir un
consentement éclairé, les barrieres linguistiques
et I'éloignement des centres tertiaires sont autant
de facteurs qui limitent I'acces a ces services et
leur disponibilité. En dépit de ces inconvénients,
les tests de dépistage et le diagnostic prénatal
présentent des avantages économiques indéniables.
Conformément aux normes de soins actuelles, il y
aurait lieu d'offrir de tels tests a toutes les femmes
enceintes afin qu’on puisse évaluer leur risque
d’avoir un enfant atteint d'une malformation

congénitale ou d'un trouble héréditaire'?31:32,
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CHAPITRE 10

PRISE EN CHARGE ET PRONOSTIC DES FENTES LABIO-
PALATINES, DU SYNDROME DE DOWN ET DU SPINA BIFIDA

Albert E. Chudley
R. Brian Lowry

Ce chapitre traite de trois anomalies congénitales
fréquentes, les fentes labio-palatines, le syndrome
de Down et le spina bifida. Nous présentons
certains aspects importants des questions liées a
la prise en charge, au pronostic et a la qualité de
vie auxquelles font face les individus atteints aprés
la naissance.

FENTES LABIO-PALATINES

La plupart des fentes labio-palatines appartiennent
a I'un des deux groupes principaux, celui des fentes
labiales avec ou sans fente palatine (FL+P), dont les
fentes labiales isolées (FL) et les fentes labiales avec
fente palatine (FLP) sont les sousgroupes, et celui
des fentes palatines isolées (FP). Les fentes labio-
palatines peuvent étre des anomalies isolées ou étre
associées a un syndrome, une aberration
chromosomique ou une autre malformation. Le
pronostic et la prise en charge des anomalies de
chaque groupe sont tres différents selon que la
fente est une anomalie isolée ou qu'elle appartient
a un des autres groupes. Nous évoquons ici les
problemes et les questions ayant trait & des
exemples isolés de FL, FLP et FP. Il importe de se
rappeler qu’une fente isolée peut en fait étre
rattachée a un groupe syndromique moins évident,
comme celui caractérisé par la délétion 22q11.
L'hétérogénéité étiologique joue un réle majeur
dans les fentes labio-palatines.

Les principaux problemes médicaux pédiatriques,
notamment les probléemes d'alimentation apres

la naissance, les infections de |'oreille récurrentes
nécessitant souvent la pose de tubes dans |'oreille
moyenne, la surdité de transmission, les troubles de
I"élocution et du langage et les problémes dentaires
complexes sont bien connus et ont été décrits de
maniere exhaustive par Smyth'. L'auteur décrit

également les avantages et les inconvénients de
différentes méthodes ou techniques chirurgicales
et le choix du moment auquel elles doivent

étre pratiquées, en soulignant qu’idéalement,
I'intervention chirurgicale doit étre réalisée par
une équipe dans un grand centre. Au Canada, la
plupart des provinces disposent de telles équipes,
sauf les provinces moins peuplées et les territoires,
qui doivent alors se tourner vers les ressources
des provinces limitrophes. Les soins dentaires et
orthodontiques peuvent ne pas étre offerts par le
régime canadien de soins de santé universels, en
particulier aprés I'age de 18 ans.

QUALITE DE VIE

Les questions concernant la qualité de vie (QV)

et la qualité de vie liée a la santé (QVLS) suscitent
de plus en plus d'intérét et d'inquiétude pour les
personnes vivant avec des anomalies congénitales,
en particulier lorsque les manifestations sont
visibles. Une telle situation peut étre a |'origine
d’une stigmatisation, d'un manque d’estime de soi
et de problémes psychologiques, en particulier a
I"école primaire ou la comformité et étre comme les
autres sont importants, méme si les adultes atteints
d’une fente labio-palatine restent aux prises avec
bon nombre de ces problemes.

Marcusson et al.? ont évalué la QV chez 68 adultes
atteints d'une FLP réparée au moyen d'un
questionnaire autoadministré et ont comparé ce
groupe a 66 adultes sans fentes, appariés selon

le sexe et I'age. Les personnes du groupe FLP ont
déclaré que leur handicap avait un profond effet sur
leur vie, en particulier sur leur bien-étre et leur vie
sociale de maniere générale. Mani et al.? ont suivi
86 adultes présentant une FLP unilatérale pendant
une période moyenne de 35 ans et ont comparé
certains aspects de la QVLS a des données




normatives appariées selon le sexe et I'age. Le
groupe de patients a obtenu des valeurs plus
faibles dans la catégorie de la santé mentale, mais
des valeurs similaires a celles du groupe témoin
dans bon nombre d'autres secteurs, ce qui laisse
croire que la plupart des adultes atteints suivis
dans cette étude ont réussi a faire face a leur
malformation. Ramstad et al.*se sont intéressés

a 233 adultes norvégiens ayant un 4ge moyen

de 28 ans (intervalle : 20-35 ans) atteints d’'une
FLP réparée et les ont comparés a un important
échantillon témoin d'individus d'age similaire. Les
problemes médicaux et psychologiques qu’avaient
en commun tous les participants atteints d'une FLP

concernaient |'apparence, la dentition et I'élocution.

Les questions qui ont produit des différences
significatives entre les témoins et les sujets
présentant une FLP avaient trait au travail, a

I'amitié et a la mobilité géographique. Les hommes
semblaient s’adapter moins bien que les femmes,
ce qui indique la nécessité pour I"équipe
créaniofaciale d'offrir des services de counseling
psychologique et des soins psychiatriques. Dans
une étude de suivi réalisée au Danemark aupres

de 6 464 patients atteints d'une fente labio-palatine
(nés entre 1936 et 1987)°, on a observé que

284 patients (4,4 %) avaient été hospitalisés a un
moment ou a un autre en raison d'une maladie
psychiatrique découlant en général d'un handicap
mental et de 'abus de substances. L'augmentation
du risque n’était pas imputable aux syndromes
d'anomalies ou aux malformations connexes. Le
risque de schizophrénie et de trouble bipolaire
n’était pas significativement différent de celui
observé dans la population générale.

Aprés exclusion d'une forme syndromique de

FLP ou de FP, le risque pour les descendants de
premiére génération d'une personne atteinte se
situe entre 2 % et 5 % (2 % pour la FP, 2-5 % pour
la FL£P, certaines données indiquant que le risque
serait plus élevé pour les descendants d’une
personne atteinte de FLP bilatérale et plus faible
pour une FL unilatérale). Les risques peuvent étre
plus élevés en présence d'antécédents familiaux de
FLP ou de FP, auquel cas des services de counseling
génétique sont nécessaires. |l n'a pas été démontré
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que la prévention gréce a |'enrichissement en acide
folique ou a la prise de multivitamines et d'acide
folique avant ou aprés la conception avait un effet
sur la premiére occurrence ou sur la récurrence.

On peut procéder a un diagnostic prénatal par
échographie (voir le chapitre 9).

MORTALITE

Les premieres études®’ ont mis en évidence une
mortalité infantile plus élevée, notamment en
présence d’anomalies connexes. Toutefois, méme
dans le cas d’anomalies isolées, le taux de décés
était quatre fois plus élevé pour les cas de FL+P

et 1,5 fois plus élevé pour la FP que chez les
nourrissons sans anomalie’. Au Danemark®, on a
réalisé une étude sur la survie a long terme aupres
de 5 331 personnes présentant une FLP isolée,
nées entre 1943 et 1987, qui ont été suivies
jusqu’en 1998. On a compté 402 déces, alors
gu’on en attendait 259, ce qui correspond a un
ratio standardisé de mortalité (RSM) de 1,4 pour les
hommes et de 1,8 pour les femmes. Le risque de
mortalité accru est resté presque constant pour les
trois intervalles d'age considérés, a savoir premiére
année de la vie, 1-17 ans et 18-55 ans. Le décés
par cancer n’était que légerement supérieur, mais
le risque de suicide était significativement plus
élevé chez les personnes des deux sexes. Le
nombre d'accidents, qui peuvent étre des suicides
dans certains cas, n'a pas augmenté. Environ 50 %
du nombre total de décés ont été imputés a des
causes autres que la malformation. Les causes des
déces survenus durant la premiére année de vie
étaient les suivantes : prématurité, pneumonie,
complications postopératoires, asphyxie, aspiration,
sepsie et un groupe de cause inconnue. Pour tous
les autres groupes d'age, on a observé une
augmentation modérée mais non significative du
RSM correspondant a toutes les maladies sauf celles
du SNC. La mortalité imputable aux maladies du
SNC affichait une augmentation significative chez
les femmes. Apres stratification en fonction des
différents groupes (FL, FLP et FP), on a observé un
risque significatif dans le cas de la FLP et de la FP
comparativement aux cas de FL, qui ne présentaient
qu'un léger risque de mortalité accrue.




96 | LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013

CAPACITES COGNITIVES/APPRENTISSAGE

D’apres les études, les enfants présentant une fente
labio-palatine non syndromique faisaient face a des
difficultés cognitives supérieures a celles des témoins
appariés, et bon nombre d'entre eux présentaient
des troubles du langage”'®. Dans une étude réalisée
en Suede’, on a comparé l'intelligence des hommes
de 17-19 ans atteints d'une FL+P (N = 307) ou d'une
FP (N = 81) qui subissaient une évaluation en vue

du service militaire a celle d'un groupe témoin

(N =272 879). Dans les deux groupes, les individus
étaient non syndromiques. Les hommes atteints
d'une FL£P ne présentaient aucune différence
significative par rapport au groupe témoin, tandis
que ceux atteints d’une FP ont obtenu des scores
d'aptitude intellectuelle significativement plus
faibles. Une analyse par IRM de la structure
cérébrale’ a permis de relever des anomalies
morphologiques importantes du cerveau chez

les hommes adultes atteints d'une FL+P non
syndromique, comparativement a un groupe témoin
apparié en bonne santé. Les anomalies recensées
étaient les suivantes : hypertrophie anormale des
régions antérieures du cerveau, réduction du volume
du cerveau postérieur et du cervelet, avec atteinte
grave du lobe temporal gauche. Il existait un lien
direct entre les anomalies structurelles et la

fonction cogpnitive.

RESUME

Dans la mesure du possible, il est préférable que
la gestion des soins et de la prise en charge des
personnes atteintes d’'une fente labio-palatine soit
assurée par une équipe multidisciplinaire dans

un grand centre et que ces efforts visent tous les
groupes d'dge, et non pas uniquement la clientéle
pédiatrique. Les soins psychologiques — dont
Kapp-Simon a fait une analyse compléte’ —
constituent un volet important des activités de
I"équipe pour aider ces individus a apprendre a
vivre avec leur malformation, en particulier lorsque
celle-ci est apparente. Malheureusement, les soins
psychologiques spécialisés adaptés a une telle

situation ne sont pas toujours disponibles. L'acces
aux soins orthodontiques et dentaires peut
constituer une difficulté additionnelle pour les
adultes, car ils ne sont généralement pas offerts
sans frais aux personnes de plus de 18 ans.

A I'évidence, il est nécessaire de poursuivre

les recherches sur la fonction et les anomalies
cérébrales. La réduction de la longévité, méme en
I'absence d'autres anomalies, demeure inexpliquée.

SYNDROME DE DOWN

Le syndrome de Down (SD) résulte de la présence
d'un chromosome 21 surnuméraire dans le
génome'’®. Cette anomalie est le plus souvent
imputable a un déséquilibre chromosomique non
familial découlant d’'une maldisjonction pendant la
phase méiotique maternelle, qui conduit a la
trisomie 21. Dans environ 5 % des cas, elle est le
résultat d'une translocation, qui est en général une
translocation robertsonienne avec fusion entre
deux chromosomes acrocentriques, un
chromosome 21 et, le plus souvent, un
chromosome 14. Environ la moitié de ces
translocations sont héréditaires. Quelque 2 % des
personnes atteintes du SD peuvent posséder

en proportions variables deux lignées cellulaires
différentes (mosaicisme), une lignée normale et
une lignée trisomique pour le chromosome 21.
Une telle situation se traduit d'ordinaire par une
atteinte phénotypique moins sévere et par des
conséquences moins défavorables. Chez les
personnes soupgonnées d'étre atteintes du SD, on
préléve en général un échantillon de sang pour le
soumettre a une analyse chromosomique; ce type
de test est disponible dans la plupart des grands
centres médicaux au Canada. Le dépistage et le
diagnostic prénatal du SD sont offerts dans la
plupart des grands centres médicaux. Cette
question est abordée dans le chapitre sur le
diagnostic prénatal (voir le chapitre 9).




TABLEAU 10.1
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Problémes de santé courants chez les enfants atteints du syndrome de Down*

Affection

Perte auditive

Déficience visuelle
Apnée du sommeil
Cardiopathie congénitale
Trouble myéloprolifératif transitoire
Atrésie digestive

Maladie thyroidienne
Convulsions

Maladie cceliaque
Instabilité atlanto axiale
Autisme

Maladie de Hirschsprung

Leucémie

* D'aprées Bull, 20117,

Plusieurs anomalies congénitales et complications
médicales sont observées plus fréquemment chez
les personnes atteintes du SD (tableau 10.1). I
existe des directives anticipées et de supervision
des soins de santé, par catégorie d'age, que le
personnel soignant peut utiliser pour surveiller
I"état de santé des personnes atteintes du SD'.
Les parents d’enfants atteints du SD peuvent
trouver des ressources et de I'aide aupres des
groupes de soutien et des associations et dans
différents sites Web nationaux et provinciaux actifs
dans ce domaine. Informer les nouveaux parents
d’un diagnostic de SD est une tache délicate qui
nécessite des connaissances, des compétences,
de la sensibilité et de la compassion' 8. En ce

qui concerne les grossesses futures, les parents
touchés doivent étre informés du fait que le risque
de récurrence du SD est plus élevé pour eux que
dans la population générale. Il faut également les

orienter vers des services de counseling génétique.

Le calcul précis du risque dépend de I'dge de la
mere lors des grossesses antérieures atteintes et
des grossesses subséquentes. Dans le cas d'une

% d'enfants atteints

75

60

50-75
40-50

10

12

4-18

1-13

1-2

<1

translocation, le risque est plus élevé si c'est la
mere, plutét que le pere, qui est le porteur
(1015 % versus 1-2 %)%,

INTERVENTIONS ET QUALITE DE VIE

En regle générale, les complications médicales ne
sont pas le principal objet des soins et, a I'exclusion
de certains problémes médicaux majeurs comme
les cardiopathies congénitales, les soins a donner a
un enfant atteint du syndrome de Down ne sont pas
trés différents de ceux dont ont besoin les autres
enfants. Les personnes atteintes du SD ont besoin
d'amour, d'attention et de respect comme toute
autre personne. En présentant les choses de
maniére équilibrée, en donnant de I'espoir et des
encouragements et en mentionnant les aspects
positifs, on peut aider les parents a faire face au
diagnostic et a cheminer sur la voie de I'acceptation
et de la normalisation.

Compte tenu du fait que la plupart des nourrissons
atteints du SD franchissent avec retard la plupart
des étapes du développement, une intervention
précoce faisant notamment appel a des services
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d’orthophonie, d’ergothérapie et de physiothérapie
est recommandée. |l semble que ces interventions
puissent optimiser le pronostic a long terme?' 2.
Chez les enfants d'age scolaire, un plan d'éducation
individualisé peut étre élaboré en fonction des
besoins de I'enfant, et notamment en matiére de
classe adaptée. La scolarisation peut permettre une
amélioration de la sociabilité, de I'élocution et du
langage, de la littératie, des habiletés de la vie
quotidienne et du comportement?. Les enfants plus
agés atteints du SD obtiennent des scores de QV
et de QVLS moins élevés que les autres enfants du
méme &ge?*. Cette situation se manifeste souvent
par des problemes affectifs et comportementaux et
par une diminution significative de la motricité
globale, de I'autonomie, du fonctionnement social
et du fonctionnement cognitif?.

On retrouve chez les personnes atteintes du SD un
spectre d'aptitudes trés large, car elles peuvent étre
aussi bien incapables de communiquer verbalement
que tout a fait hautement fonctionnelles. Le niveau
de soutien dont elles ont besoin a I'dge adulte varie
donc en conséquence. Les adultes atteints plus
fonctionnels peuvent avoir des activités de nature
sociale, physique, éducative et professionnelle?.
Certains de ces jeunes adultes sont capables de
vivre a |'extérieur du foyer, de passer leur permis

de conduire, de se marier et de gagner leur vie. Les
personnes présentant une déficience intellectuelle
légére peuvent faire des études postsecondaires.

La fertilité est réduite chez les adultes atteints du
DS. Les hommes sont presque toujours infertiles a
cause d'une anomalie de la spermatogénése, mais
quelques cas d’hommes atteints ayant eu un enfant
ont été rapportés. Chez les femmes atteintes du DS,
le risque de mettre au monde un enfant porteur de
I'anomalie est plus élevé. Ce risque est inférieur au
risque théorique de 50 % en raison du taux plus
élevé de perte des embryons et des feetus
trisomiques. La question du diagnostic prénatal

a été abordée au chapitre 9.

La maladie mentale touche environ 30 % de tous
les adultes atteints du DS, la dépression étant la
plus fréquente. Les symptémes courants de la

dépression chez ces personnes sont les troubles

du sommeil et du comportement, |'apathie et le
changement de poids?’. Parmi les autres problemes
de santé fréquents chez les adultes porteurs de
cette anomalie figurent I'obésité, I'ostéoporose et
le mauvais état cardiovasculaire®. Les programmes
d’activité physique semblent avoir des effets positifs
sur I'état de santé général des adultes atteints du
SD, ce qui rejaillit sur leur qualité de vie et sur leur
nombre d'années en bonne santé®.

Presque tous les adultes de plus de 40 ans atteints
du SD présentent une neuropathologie comparable
a celle de la maladie d’Alzheimer. La prévalence de
la maladie d’Alzheimer chez ces adultes augmente
avec |'age pour atteindre 10 % a 30-39 ans, jusqu’a
55 % a 50-59 ans et prés de 75 % a 60-65 ans?.

MORTALITE

Bon nombre de personnes atteintes du SD vivent
aujourd’hui plus longtemps grace a des interventions
médicales et aux améliorations apportées au
traitement des anomalies congénitales. L'espérance
de vie moyenne des personnes atteintes du SD dans
les pays développés a augmenté, passant de 12 ans
dans les années 1940 a 57,8 ans pour les femmes et
a 61,1 ans pour les hommes aujourd’hui?’.

D’apres des données recueillies en Australie-
Occidentale, 6,5 % des nourrissons atteints du SD
nés entre 1980-2004 sont décédés dans I'année de
leur naissance. Toutefois, si le taux de mortalité
infantile entre 1980-1984 était de 13,0 %, il a chuté
3 4,0 % en 2000-2004. Il existe une forte corrélation
entre la présence de cardiopathies congénitales et
le déces au cours des 10 premieres années de la
vie, I"'amélioration de la survie étant corrélée & une
correction chirurgicale plus hative de la cardiopathie®.
Chez les adultes de plus de 40 ans, la pneumonie et
les autres infections respiratoires étaient les causes
de déces les plus fréquentes (39,6 %), suivies par la
coronaropathie (9,9 %), I'insuffisance cardiaque,
rénale et respiratoire (9,0 %), les accidents
vasculaires cérébraux (6,3 %) et les cancers (5,4 %)%.




RESUME

Le SD demeure une affection courante associée

a des taux élevés de morbidité et de mortalité.
L'amélioration des soins et des interventions s'est
traduite par une meilleure qualité de vie et par
une augmentation de la survie, avec une longévité
accrue pour bon nombre des personnes atteintes
de cette anomalie. En dépit de ces progres, le
fardeau de ce déséquilibre chromosomique
demeure lourd sur le plan de la santé physique et
mentale, aussi bien pour les personnes touchées
que pour celles qui s'occupent de ces membres
vulnérables de notre société.

SPINA BIFIDA

La prévalence du spina bifida congénital et de
toutes les formes d’anomalies du tube neural a
reculé au cours des 20 a 30 derniéres années en
raison de la supplémentation périconceptionnelle
en acide folique, de I'enrichissement des aliments
en acide folique dans de nombreux pays et du
dépistage prénatal des anomalies feetales. Le
spina bifida est le résultat d'un défaut de fermeture
du tube neural survenant entre 21 et 28 jours apres
la conception. On ne connait pas les raisons exactes
de ce phénomene, mais la plupart des anomalies
de ce type ont une origine multifactorielle dans
laquelle interviennent des facteurs tant génétiques
qu’environnementaux. Un facteur environnemental
important est I'acide folique, dont on a démontré
qu'il réduisait de maniére appréciable, sans le
supprimer, le risque de survenue du spina bifida et
des anomalies du tube neural connexes. La prise
d‘acide folique en quantités optimales durant la
période périconceptionnelle a pour effet de faire
passer les risques de récurrence de 3,5 % a 1 %,

ce qui représente une réduction de plus de 70 %.
Le spina bifida peut étre présent chez un enfant
atteint d’anomalies multiples (formes syndromiques)
ou survenir sous la forme d’une malformation
congénitale isolée. Les formes syndromiques
incluent les troubles chromosomiques (p. ex.
trisomie 13 ou 18), les malformations causées par
un agent tératogene (p. ex. embryopathie a I'acide
valproique, embryopathie diabétique) et d'autres
troubles génétiques (p. ex. syndrome de Currarino)
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ou des anomalies congénitales multiples

(p. ex. complexe OEIS, pentalogie de Cantrell).
La présente analyse ne portera que sur les formes
non syndromiques du spina bifida.

CLASSIFICATION

Le spina bifida et les autres formes de dysraphie
spinale sont des anomalies qui peuvent étre
ouvertes ou fermées. Les effets cliniques du

spina bifida dépendent en partie de la gravité et du
siege de la |ésion. Le lecteur est invité a consulter
un excellent article de synthése sur la classification
des types de spina bifida et les caractéristiques de
leur examen par les techniques d'imagerie®'.

PRISE EN CHARGE, COMPLICATIONS ET

QUALITE DE VIE

S'il n‘existe aucune preuve concluante du point de
vue neurochirurgical pour favoriser 'accouchement
par césarienne, en I'absence d'hydrocéphalie
apparente, de présentation par le siége ou d'autre
indication obstétrique?®, bon nombre de bébés
ayant fait I'objet d’un diagnostic prénatal de

spina bifida sont cependant mis au monde par cette
voie. Dans des conditions optimales, la lésion
dorsale devrait étre fermée dans les 72 heures
suivant la naissance. Ce faisant, on réduit encore

le risque d'infection du SNC et on augmente les
chances d'amélioration de I'issue neurologique.
L'antibiothérapie prophylactique peut étre associée
a un risque plus faible de ventriculite. Le traitement
chirurgical ne sera pas abordé plus avant ici et le
lecteur est invité a consulter un article de synthése
pour obtenir plus de détails a ce sujet®.

L'hydrocéphalie est présente chez environ 80-90 %
des sujets atteints de spina bifida. Trés souvent,
celle-ci est traitée par la pose d'un cathéter de
dérivation au moment de la réparation chirurgicale
de la méningomyélocele. En |'absence
d’'hydrocéphalie manifeste, la surveillance de la
taille des ventricules est pratique courante. Tant
que l'augmentation de la taille n'est que modérée,
la décision de poser un cathéter de dérivation peut
étre reportée. La pose de ce cathéter impose un
fardeau appréciable aux enfants atteints, avec un
risque de ventriculite et la nécessité de procéder

a des vérifications périodiques du cathéter.
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L'hydrocéphalie traitée par dérivation et les
complications qui en découlent nuisent au
développement cognitif et, de surcroit, sont
fortement associées a une réduction de la survie®.

Les infections urinaires sont courantes chez les
sujets atteints de spina bifida. Elles sont plus
fréquentes lorsque la lésion siege dans la région
lombosacrée par rapport a d'autres endroits.
L'utilisation du cathétérisme intermittent propre,

la prise de médicaments anticholinergiques pour
améliorer la capacité de la vessie et la prise en
charge énergique de la constipation ont permis
d'améliorer de fagon importante le pronostic
urologique sur le plan de la réduction du risque

de lésion rénale et du nombre d'infections®*3°. Pour
bon nombre de patients, la prise en charge par
cathétérisme intermittent propre est suffisante, mais
certains auront besoin d'une dérivation urinaire non
continente, par exemple une vésicostomie, une
iléovésicostomie ou la création d'un conduit iléal®*.

Les enfants nés avec un spina bifida ont une
espérance de vie plus courte et présentent des
déficiences cognitives et physiques importantes,

a cause desquelles, a I'age adulte, ils restent
totalement ou partiellement dépendants des soins
qui leur sont dispensés®?*. On observe également
des difformités de la colonne vertébrale et une
scoliose chez une minorité de patients adolescents
et adultes atteints du spina bifida qui nécessitent
parfois une intervention chirurgicale avec fusion
de la colonne¥.

Le cordon captif peut étre un défaut primaire dans
certaines formes de dysraphie spinale ou survenir

a la suite d'une réparation chirurgicale de la
malformation du rachis. Aprés l'intervention
chirurgicale initiale, I'extrémité de la moelle épiniere
demeure en position basse dans le canal rachidien
et se retrouve souvent entourée de tissu cicatriciel.
La poursuite de la croissance rachidienne entraine
une traction de la moelle épiniére et des racines
nerveuses, laquelle conduit a une Iésion ischémique
et a une détérioration neurologique secondaire
accompagnée de douleurs, d'une réduction de la
motricité et de difformités du pied. Une fois le
probléme identifié, une réparation chirurgicale

peut inverser ce processus.

On observe des retards du développement

séveres chez environ 15 % des patients atteints du
spina bifida®'. Dans les autres cas, la probabilité
d'une mobilité indépendante est étroitement
tributaire de la région neurologique de la |ésion.
Dans le cas des lésions dans la région lombaire
basse ou sacrée, une mobilité indépendante est
probable. Pour les Iésions siégeant au-dessus de la
deuxieme vertebre lombaire, la perte de la fonction
musculaire du quadriceps et de I'iliopsoas rend
improbable la mobilité indépendante et rendra
nécessaire le recours au fauteuil roulant®. Environ
70 % des patients atteints du spina bifida ont un Ql
de 80 ou plus®. Selon les rares données disponibles
sur les survivants adultes, ces derniers sont 25-38 %
a occuper un emploi®.

La plupart des hommes et des femmes atteints du
spina bifida sont fertiles. Il peut étre plus difficile
pour les hommes de procréer en raison davantage
de problemes d’érection et d'éjaculation que d'une
absence de fertilité. Le risque de récurrence chez les
enfants dont un parent est atteint du spina bifida
est de 3-4 %, sans égard au sexe du parent atteint,
mais il peut étre réduit de fagcon importante par la
supplémentation préconceptionnelle en acide
folique. Les aspects de la prévention et du
diagnostic prénatal ont été abordés de maniere
exhaustive aux chapitres 8 et 9.

ESPERENCE DE VIE

En I'absence d’autres anomalies congénitales
graves, I'espérance de vie moyenne des

personnes atteintes du spina bifida est aujourd’hui
de 30 ans*'#2. Autrefois, la ventriculite et les
complications liées a la pose du cathéter de
dérivation étaient les principales causes de déces en
bas &ge; en revanche, aujourd’hui, la dysfonction du
tronc cérébral (imputable a la malformation de Chiari
de type ll) conduisant & une insuffisance respiratoire
et a des troubles de la déglutition graves explique
la majorité des déces prématurés*44.




RESUME

Le spina bifida est considéré comme |'une des
malformations congénitales les plus complexes

qui soient compatibles avec la vie. Les personnes
qui en sont atteintes présentent des complications
cérébrales, des lésions de la moelle épiniére et des
troubles de la fonction rénale. Les enfants et les
adultes touchés doivent étre suivis par de nombreux
spécialistes, ainsi que par des généralistes qui
traitent le volet de promotion de la santé, et
doivent pouvoir compter sur un systéme intégré
capable de dispenser I'ensemble de ces soins
complexes. L'amélioration des soins a eu des
répercussions positives sur la QV et la survie;

les progres réalisés sur le plan des stratégies

de prévention ont permis de réduire le nombre
d’enfants nés avec cette affection complexe®#.
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SANTE PRECONCEPTIONELLE ET SURVEILLANCE DES
ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA : REPONDRE
AUX BESOINS FUTURS DU CANADA EN MATIERE DE SANTE

Ruth Kohut
R. Brian Lowry
Neel Rancourt

L'un des principaux buts de la santé publique est
d'améliorer la santé et le bien-étre des populations
au moyen de la promotion de la santé et de la
prévention primaire. Les anomalies congénitales,
un probleme relevant de la santé périnatale,
touchent 3 % a 5 % des nouveau-nés au Canada
et contribuent de fagon majeure a la mortalité

et a la morbidité infantile ainsi qu'aux naissances
prématurées. De surcroit, elles continuent souvent
a avoir une incidence sur la santé et la longévité a
I’dge adulte. Par conséquent, des efforts concertés
visant a promouvoir la santé préconceptionnelle

a tous les niveaux de la santé publique auraient
des retombées positives sur la protection et
I'amélioration de la santé de la population.

Les mesures de promotion de la santé
et de prévention des issues périnatales
défavorables ont une efficacité
optimale avant la conception.

Certaines interventions et pratiques recommandées
avant la conception ont été décrites dans le présent
rapport, en particulier les suivantes :

- Nutrition optimale, y compris enrichissement
et supplémentation en acide folique;
- Maintien d’un poids santé avant la conception;

- Pas de consommation d’alcool, de cigarettes,
de drogues illicites et d'autres agents
tératogénes connus;

- Maitrise avant la conception des maladies
chroniques maternelles comme [épilepsie
et le diabéte sucré;

_ Couverture vaccinale Compléte;

- Interdiction ou limitation de la consommation
de certains médicaments et de I'exposition
a des agents tératogénes présumés présents
dans I'environnement.

En dollars actuels, le montant annuel total des
dépenses de santé au Canada fréle les 200 milliards
de dollars; les colts des services hospitaliers en
constituent le poste le plus important'. En

limitant nos efforts a la prise en charge aigué et au
traitement des anomalies congénitales, on ne ferait
que contribuer a ces colts et a exercer a long terme
une pression additionnelle sur notre systeme de
santé. Une approche de prévention primaire axée
sur I'intervention précoce pour alléger le fardeau
économique de ces affections semble judicieuse.
Lintroduction de |'enrichissement obligatoire de
certains aliments en acide folique en 1998 par le
gouvernement canadien, qui a été suivie d'une
réduction de 46 % de la prévalence des anomalies
du tube neural a I'échelle nationale, est la stratégie
de prévention primaire préconceptionnelle la plus
remarquable?. Ainsi, une nouvelle ére s'ouvre a nous
en matiere de possibilités pour la prévention
primaire et la promotion de la santé
préconceptionnelle.

L'évolution des caractéristiques démographiques
de la population, les tendances en matiére de
maladies chroniques, les technologies génétiques
et génésiques émergentes et les changements
subis par I'environnement physique sont autant
de facteurs qui influent, de maniere variable, sur le
profil de survenue des anomalies congénitales au
Canada et dans le monde entier. Ces facteurs,
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comme d'autres, continueront a refaconner notre
compréhension des anomalies congénitales et a nous
amener a adapter nos stratégies existantes de santé
publique en conséquence. Il restera important d'avoir
une vision élargie de la santé périnatale prenant en
compte les déterminants, les conséquences et la
promotion de la santé préconceptionnelle, en
particulier pour les populations vulnérables du
Canada, si I'on veut continuer a élucider I'étiologie
complexe de ces affections et réussir a les prévenir.

Pour ces motifs, les anomalies congénitales
constituent une importante question de santé
publique sur le plan tant national qu’international.
A cet égard, I'Organisation mondiale de la Santé
(OMS) a invité instamment les Etats Membres a :

- consigner les données de surveillance sur les
malformations congénitales dans les systémes
nationaux d’information sanitaire;

- développer les compétences techniques et
les moyens de prévention des malformations
congénitales et de prise en charge des enfants
qui en sont atteints;

- renforcer la recherche et les études sur
Iétiologie, le diagnostic et la prévention des
principales malformations congénitales, et
promouvoir la coopération internationale
pour les combattre;

- collaborer avec I'Organisation internationale
des systémes de surveillance des anomalies
congénitales (OISSAC) afin d’améliorer la collecte
de données sur la charge mondiale de morbidité
et de mortalité imputable aux malformations
congénitales’.

Les priorités de 'OMS présentées ci-dessus

sont implicitement celles des activités en cours a
I’Agence de la santé publique du Canada et dans
son Réseau canadien de surveillance des
anomalies congénitales.

Pour répondre aux besoins futurs du Canada en
matiére de santé dans ce domaine, les organisations
nationales, provinciales et territoriales actives dans
le domaine de la santé génésique, de la mere et

de I'enfant devront continuer de veiller a ce que

les stratégies et les programmes de santé publique
soient fondés sur des données probantes et qu'ils
soient élaborés conformément aux priorités
appropriées. Le présent rapport vise a appuyer
cette fonction et a souligner 'importance d'intégrer
la surveillance des anomalies congénitales et la
promotion de la santé génésique et préconcep-
tionnelle a toutes les activités de santé publique, a
savoir |'établissement des priorités et |'élaboration,
la réalisation et |'évaluation des programmes.
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ANNEXE A

PROVENANCE DES DONNEES VERSEES DANS
LE SYSTEME CANADIEN DE SURVEILLANCE DES
ANOMALIES CONGENITALES (SCSAC)

Jocelyn Rouleau
R. Brian Lowry

SOURCES DES DONNEES

La plupart des hopitaux de soins actifs canadiens
transmettent des données sur tous les transferts,
les congés et les décés a I'Institut canadien
d’information sur la santé (ICIS). Ces données sont
conservées dans la Base de données sur les congés
des patients (BDCP) de I'ICIS, qui regroupe les
renseignements sur la majorité des congés des
patients apres hospitalisation au Canada. Le
Québec ne participe pas a la BDCP, mais les
données sur les anomalies congénitales dans cette
province sont disponibles dans son Systeme de
maintenance et d’exploitation des données pour
I'étude de la clientéle hospitaliére (MED-ECHO),
qui est trés similaire a la BDCP.

Le systtme MED-ECHO n'inclut pas les
mortinaissances, ce qui oblige le systéme du Québec
a recourir aux données sur les mortinaissances des
statistiques de I'état civil pour recenser celles qui
présentaient une anomalie congénitale. Ces
statistiques n’indiquent que la cause du déceés,

ce qui limite I"étude de l'incidence des anomalies
congénitales dans les mortinaissances; en effet, il

est rare que la cause du décés indiquée soit une
malformation congénitale, méme lorsqu'il y en a une.
De plus, la BDCP peut rapporter plusieurs types de
malformations congénitales dans le cas d'une
mortinaissance, comparativement & un seul type
pour les statistiques de I'état civil. Jusqu'a 2007, les
données de I'Alberta étaient transmises directement
au SCSAC a partir de I'ACASS, un registre provincial
s'appuyant sur plusieurs sources pour la recension
des cas. Les données plus récentes de cette province
étant disponibles par I'intermédiaire de 'ACASS et
de la BDCP (jusqu'a 2009), ces sources de données

ont été utilisées dans le présent rapport. Les auteurs
ont choisi chaque source en fonction des besoins en
matiére d'analyse pour leur chapitre.

Chaque fichier de la BDCP contient des données
démographiques et des renseignements sur les
services de santé et les diagnostics. Pour la gestion
des renseignements sur le diagnostic, on utilise les
codes de la Classification internationale des maladies
(CIM), c'est-a-dire la CIM-9 MC (modification
clinique), ou la CIM-9 jusqu‘a 2001, et la CIM-10-CA
(adaptation canadienne) depuis 2001. La mise en
ceuvre de la CIM-10-CA dans toutes les provinces et
les territoires canadiens s’est achevée en 2006. Les
données démographiques comprennent des
variables telles que la province de résidence, le
numéro d'assurance maladie crypté, le code postal a
3 caractéres, le code de résidence, I'année de
naissance, le sexe, la date d’admission, la date de
congé, la date de déces, le poids a la naissance,

le fait qu'il s'agit d'une naissance vivante ou

d'une mortinaissance et 25 codes de la CIM.

Les données de MED-ECHO et de I'’ACASS sont
fusionnées avec celles de la BDCP de I'ICIS par
la Section de la santé maternelle et infantile de
I’Agence de la santé publique du Canada (SSMI-
ASPC) pour créer la base de données

finale du SCSAC.

RECENSION DES CAS

Les données du SCSAC sont limitées aux naissances
vivantes et aux mortinaissances. Pour des raisons
administratives, pour toutes les données provenant
de la BDCP, la période de détermination des cas
est passée d'un an a 30 jours depuis 2001.




Les données du SCSAC provenant de la

BSCP doivent faire I'objet d'une opération de
fusionnement visant a regrouper en un seul
enregistrement toutes les admissions du méme
nourrisson afin d’éviter les doublons. Il s'agit d'une
opération en deux étapes. La premiére étape
repose sur le fusionnement des enregistrements du
nouveau-né a |'aide du numéro d'assurance maladie
crypté fourni dans la BDCP; la deuxieme étape fait
appel a une méthode probabiliste utilisant le code
d'anomalie congénitale, la province de résidence,
la date de naissance (disponible uniquement pour
les nourrissons agés au plus de 30 jours), le sexe,
le code postal a trois caractéres et un code de
résidence identifiant la région dans laquelle réside
le patient. Ces codes sont définis par les ministéres
de la Santé provinciaux et territoriaux et peuvent
indiquer une ville, une municipalité, une région
sanitaire, etc.

CODAGE DES ANOMALIES CONGENITALES

Le classement des anomalies congénitales en
catégories dans le SCSAC inclut un résumé par
code CIM individuel, 59 catégories standard et

14 catégories majeures (voir le tableau A.1). Les

cas mineurs peuvent correspondre a ces codes,
mais ne sont pas inclus dans les statistiques. Les
anomalies qui ne sont pas rapportées dans les
catégories majeures sont notamment les suivantes :
malformations congénitales des paupieres, de
I'appareil lacrymal et de I'orbite (743.6/Q10.0-
Q10.6); certaines déformations musculo-
squelettiques du crane, de la face et de la méchoire
(754.0/Q67.0-Q67.4); autres malformations
congénitales du larynx, de la trachée et des bronches
(748.3/Q31-Q32); autres malformations congénitales
de l'intestin (751.5/Q43.4-Q43.9); atrésie et sténose
de l'urétre et du col de la vessie (753.6/Q64.2—
Q64.3); cryptorchidie (752.5/Q53); autres
malformations congénitales précisées de la peau
(757.3/Q81, Q82.1-Q82,8); ankyloglossie (750.0/
Q38.1). Il est possible d’obtenir le nombre
d’enregistrements pour chacun de ces codes.
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Une catégorie de malformation congénitale est
définie par un ou par plusieurs codes CIM. La
catégorie de malformation congénitale inclut tous
les nouveau-nés auxquels a été attribué au moins
un des codes figurant dans une catégorie donnée.
Par exemple, un nouveau-né présentant une
malformation des membres supérieurs et une
malformation des membres inférieurs est compté
comme un cas de malformation des membires.
Toutefois, les anomalies des membres supérieurs et
inférieurs peuvent également étre déclarées comme
des anomalies de deux catégories séparées, parce
qu’elles correspondent chacune a un code CIM
distinct. Par ailleurs, les nouveau-nés atteints de
plusieurs anomalies correspondant a différentes
catégories seront comptés comme un cas dans
chacune de ces catégories. Par exemple, un enfant
présentant une fente labiale et une fente palatine
et une anomalie du septum atrioventriculaire

sera compté comme un cas dans chacune de

ces catégories.

Le dénombrement est simple lorsqu’une

anomalie correspond exactement & un cas (p. ex.
gastroschisis, syndrome de Down, fente palatine).
Toutefois, dans les cas d’organes pairs, leur
regroupement en une seule catégorie entraine une
perte d'information. Par exemple, un nouveau-né
atteint de microphtalmie & un ceil et de glaucome
3 l'autre (c.-a-d. d’anomalies dans deux sections
différentes de I'ceil) ne sera compté qu’une fois
comme un cas d'anomalie oculaire dans le SCSAC.
Néanmoins, comme la microphtalmie (CIM-Q11.2)
et le glaucome (CIM-Q15.0) ont des codes CIM
distincts, les deux affections peuvent étre déclarées
séparément lorsque les catégories principales

sont élargies.

Les anomalies du tube neural constituent un

cas particulier. Dans bon nombre de systemes,
notamment I'’ACASS, le code n’est attribué qu'a la
lésion du niveau le plus élevé; ainsi, I'anencéphalie
a d’ordinaire préséance sur toutes les autres lésions
et, en présence de deux anomalies du tube neural,
les responsables du codage de I'’ACASS doivent
prendre une décision d'ordre hiérarchique (p. ex.
chez un nouveau-né atteint d'anencéphalie et du
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spina bifida, seule I'anencéphalie est codée et
comptée). Le SCSAC n'utilise pas cette approche
pour les anomalies du tube neural. Cela ne pose
pas probléeme pour la déclaration des anomalies du
tube neural en tant que catégorie, mais il pourrait y
avoir des conséquences sur les taux d'anencéphalie,
d’encéphalocele et de spina bifida lorsque ces
anomalies sont déclarées séparément.

ATOUTS

e |e SCSAC assure une surveillance 3 I'échelle
nationale.

e |es délais de transmission des données de
la BDCP continuent de s’améliorer.

e Le SCSAC fait une utilisation trés efficiente
des ressources disponibles.

* |'adge gestationnel est disponible pour les
données saisies dans la BDCP depuis I'utilisaion
des codes de la CIM-10-CA. Cette information
n'a pas été utilisée dans le présent rapport, car
elle était incompléte ou absente avant 2007.

* Depuis l'utilisation des codes de la CIM-10-CA,
des variables ont été ajoutées dans la BDCP,
permetant d'établir un liens entre la mére et
le nouveau-né et, par conséquent, d'inclure
d'autres variables maternelles importantes
(p. ex. tabagisme, diabeéte, hypertension,
obésité et dge maternel).

FAIBLESSES

e Les données de I'’ACASS et de MED-ECHO sont
fondées sur les codes de la CIM et sont traitées
par le SCSAC de la méme maniere que celles
de la BDCP de I'ICIS. Méme si les modalités
de traitement sont les mémes, certaines
regles peuvent étre différentes d’un systeme
a I'autre comme on le constate, par exemple,
pour les anomalies du tube neural, ou la régle
(susmentionnée) de la lésion du niveau le plus
élevé s'applique.

Le codage dépend des personnes qui
I'effectuent dans les hépitaux, qui peuvent utiliser
différents protocoles de codage et avoir des
connaissances et des compétences d'un niveau
plus ou moins élevé en matiére de codage des
anomalies congénitales.

Le codage pose deux problemes particuliers.
Tout d'abord, comme |'dge gestationnel n'est pas
disponible, on peut obtenir une valeur nettement
exagérée des taux de persistance manifeste du
canal artériel ou du foramen ovale, d’hypoplasie
pulmonaire et de cryptorchidie. Méme si, comme
cela a été mentionné plus haut, la cryptorchidie
est omise en raison de son caractére mineur, il
est possible de tabuler les données la concernant
comme une anomalie congénitale individuelle.
Deuxiémement, |'attribution d'un code 3

chacun des éléments de la tétralogie de Fallot

(p. ex. sténose pulmonaire, communication
interventriculaire et dextroposition de 'aorte)
aura pour effet de gonfler artificiellement le

taux de ces anomalies congénitales si elles sont
considérées individuellement. Cette situation

ne poserait pas probléme si cette combinaison
était réduite a une seule catégorie.

L'absence d'information sur les interruptions de
grossesse en raison d'une anomalie congénitale
avant 20 semaines de gestation constitue une
lacune majeure.

Au nombre des autres faiblesses figurent
I'absence de vérification du diagnostic, I'absence
de suivi lors de |'observation de grappes de

cas, |'impossibilité d'éliminer totalement les
dédoublements et le manque d'information sur
les facteurs de risques maternels ou paternels.
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TABLEAU A.1
Catégories d'analyse systématique du Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales
Catégories Codes CIM-9 Codes CIM-10
Naissances
Mortinaissances
Anomalies du tube neural
Anencéphalie et anomalies similaires 740.0-740.2 Q00.0-Q00.2
Spina bifida 741.0-741.9 Q05.0-Q05.9, Q07.0
Encéphalocele 742.0 Q01.0-Q01.2, Q01.8, Q01.9
Anomalies du systéme nerveux central
Anencéphalie et anomalies similaires 740.0-740.2 Q00.0-Q00.2
Spina bifida 741.0-741.9 Q05.0-Q05.9, Q07.0
Encephalocele 742.0 Q01.0-Q01.2,001.8,Q01.9
Microcéphalie et petit périmétre cranien | 742.1-742.2 Q02, Q04.0-Q04.3
Hydrocéphalie congénitale 742.3 Q03.0, Q03.1, Q03.8, Q03.9
Autres anomalies du SNC précisées 742.4-742.9 Q04.4-Q04.6, Q04.8, Q04.9, Q06.0-Q06.4,
et non précisées Q06.8, Q06.9, Q07.8, Q07.9
Anomalies oculaires
Anophtalmie, microphtalmie 743.0-743.1 Q11.0-Q11.2
Autres anomalies oculaires 743.2-743.9 Q10.0-Q10.7, Q11.3, Q12.0-Q12.4, Q12.8-
Q13.5,Q13.8-Q14.3, Q14.8-Q15.0, Q15.8,
Q15.9
Anomalies de l'oreille, de la face
et du cou
Anomalies de |'oreille avec atteinte 744.0 Q16.0,Q16.1,Q16.3-Q16.5, Q16.9
de I'audition
Autres anomalies de l'oreille 744.1-744 .3 Q16.2,Q17.0-Q17.5, Q17.8, Q17.9
Anomalies de la face et du cou 744.4-744.9 Q18.0-Q18.9
Cardiopathies congénitales
Tronc artériel commun 745.0 Q20.0, Q21.4
Transposition des gros vaisseaux 7451 Q20.1-Q20.3, Q20.5
Tétralogie de Fallot 745.2 Q21.3
Ventricule unique 745.3 Q20.4
Communication interventriculaire 745.4 Q21.0, Q21.8
Communication interauriculaire 745.5 Q21.1
Ostium commun 745.6 Q21.2
Autres anomalies des cloisons cardiaques | 745.7-745.9 Q21.9
Anomalies des valves cardiaques 746.0-746.6 Q22.0-Q22.5, 023.0-Q23.3
Hypoplasie du cceur gauche 746.7 Q234
Autres anomalies cardiaques 746.8-746.9 Q20.6, Q20.8, ©20.9, Q22.6, ©22.8, Q22.9,

Q23.8-024.6, Q24.8, Q24.9
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Catégories

Anomalies de I'appareil circulatoire
Coarctation de l'aorte
Autres anomalies de |'aorte
Anomalies de |'artere pulmonaire

Autres anomalies de |'appareil
circulatoire

Anomalies de |'appareil respiratoire
Anomalies du nez
Agénésie et hypoplasie pulmonaire

Autres anomalies de |'appareil
respiratoire

Fentes labiales et palatines
Fente palatine
Fente labiale
Fente palatine avec fente labiale
Anomalies de I'appareil digestif

Fistule trachéo cesophagienne,
atrésie et sténose de |'cesophage

Autres anomalies de |'appareil
digestif supérieur

Atrésie et sténose intestinale
et anorectale

Autres anomalies de |'appareil digestif

Anomalies des organes génitaux
Hypospadias, épispadias

Autres anomalies des organes génitaux

Anomalies de 'appareil urinaire
Agénésie et dysgénésie rénale
Maladie kystique rénale

Autres anomalies de I'appareil urinaire

Codes CIM-9

747 .1
747.2
747.3
747.4-747.9

748.0,748.1
748.5

748.2-748.4,748.6,
748.8,748.9

749.0
749.1
749.2

750.3

750.1, 750.2, 750.4-
750.9

751.2

751.0,751.1, 751.3-
751.9

752.6

752.0-752.5,752.7-
752.9

753.0
753.1
753.2-753.9

Codes CIM-10

Q25.1
Q25.2-Q25.4
Q25.5-Q25.7

Q25.8-Q26.6, Q26.8-Q27.4, Q27.8-Q28.3,
Q28.8, Q28.9

Q30.0-Q30.3, Q30.8, Q30.9
Q33.2,Q33.3,Q33.6

Q31.0-Q31.4, Q31.8-Q32.4, Q33.0, Q33.1,
Q33.4, Q33.5, 033.8-Q34.1, Q34.8, Q34.9

Q35.0-Q35.9
Q36, Q36.0, Q36.1, Q36.9
Q37,Q37.0-Q37.5, Q37.8, Q37.9

Q39.0-Q39.4, Q39.8

Q38.0, Q38.2-Q38.8, Q39.5, Q39.6, Q39.9,
Q40.0-Q40.3, Q40.8, Q40.9

Q42.0-Q42.3,Q42.8, Q42.9

Q41.0-Q41.2, Q41.8, Q41.9, Q43.0-Q44.7,
Q45.0-Q45.3, ©45.8, Q45.9

Q54.0-Q54.4, Q54.8, Q54.9, Q64.0

Q50.0-050.6, Q51.0-Q53.2, Q53.9, Q55.0-
Q55.6, Q55.8-Q56.4

Q60.0-Q60.6
Q61.0-Q61.5, Q61.8, Q61.9

Q62.0-Q62.8, Q63.0-Q63.3, Q63.8, Q63.9,
Q64.1-Q64.9




Catégories

Anomalies de I'appareil musculo
squelettique

Certaines anomalies musculo

Codes CIM-9

754.0-754.2,754.4,
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Codes CIM-10

Q67.0-Q67.7, Q68.0-Q68.5, Q76.3

squelettiques 754.8

Luxation congénitale de la hanche 754.3 Q65.0-Q65.6, Q65.8

Pied bot 754.5-754.7 Q66.0-Q66.9

Polydactylie, syndactylie 755.0-755.1 Q69.0-Q69.2, Q69.9-Q70.4, Q70.9
Malformations des membres 755.2-755.4 Q71.0-Q71.4,Q71.5, Q71.8-Q73.1, Q73.8
Autres anomalies des membres 755.5-755.9 Q65.9, ©68.8, Q71.6, Q74.0-Q74.3, Q74.8,
non précisées Q74.9

Anomalies de la paroi abdominale 756.7 Q79.2-Q79.5

Autres anomalies musculo squelettiques

756.0-756.6, 756.8,

Q67.8, Q75.0-Q75.5, Q75.8-Q76.2, Q76.4—

756.9 Q78.6,Q78.8-Q79.1, Q79.6, Q79.8, Q79.9
Gastroschisis* Q79.3
Anomalies du tégument 757.0-757.9 Q80.0-Q80.4, Q80.8-Q81.2, Q81.8-Q82.5,
Q82.8-083.3, 083.8-Q84.6, Q84.8, Q84.9
Syndrome de Down 758.0 Q90.0-Q90.2, Q%0.9
Autres aberrations chromosomiques
Trisomie 13 758.1 Q91.4-Q91.7
Trisomie 18 758.2 Q91.0-Q91.3
Syndromes autosomiques 758.3-758.5 Q92.0-Q93.9, Q95.0-Q95.5, Q95.8, Q95.9
Affections liées aux 758.6-758.8 Q96.0-Q96.4, Q96.8-Q97.3, Q97.8-Q99.2

chromosomes sexuels

Autres anomalies et anomalies
non précisées

Syndrome d'alcoolisation foetale
Cas

Toutes les anomalies

758.9,759.0-759.9

Non déclarable

Q85.0, 085.1, 085.8-086.2, ©86.8, Q87.0-
Q87.5, Q87.8, 089.0-Q89.4, 089.7-Q89.9,
Q99.8, Q99.9

Q86.0

Source : Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales.
*Gastrochisis n’était pas inclus comme une condition distincte dans I'analyse systématique du SCSAC utilisant CIM-9.
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ANNEXE B

TABLEAUX DE DONNEES

TABLEAU B1.1

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas e e 0 W s el
1998 269 079 12 140 451,2 (443,2-459,3)
1999 265 746 11 909 448,1 (440,1-456,3)
2000 258 667 11428 441,8 (433,7-450,0)
2001 263 350 12 126 460,5 (452,3-468,7)
2002 259 505 11 207 431,9 (423,9-439,9)
2003 264 981 10 994 414,9 (407,2-422,7)
2004 266 277 10 830 406,7 (399,1-414,5)
2005 269 530 10 837 402,1 (394,5-409,7)
2006 275737 10 564 383,1 (375,8-390,5)
2007 286 098 10799 377,5 (370,4-384,6)
2008 290725 11 203 385,3 (378,2-392,5)
2009 292 312 11 260 385,2 (378,1-392,4)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

IC — Intervalle de confiance




LES ANOMALIES CONGENITALES AU CANADA 2013 | 115

TABLEAU B1.2

Prévalence des anomalies congénitales (AC) pour les naissances vivantes, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Année Naissances vivantes Nombre de cas Prévalence (IC a 95 %)
pour 10 000 naissances vivantes
1998 267 386 11 804 441,5 (433,5-449,5)
1999 263 932 11 484 435,1 (427,2-443,1)
2000 256 943 11053 430,2 (422,2-438,3)
2001 261524 11735 448,7 (440,6-456,9)
2002 257 634 10 802 419,3 (411,4-427,3)
2003 263 051 10 569 401,8 (394,2-409,5)
2004 264 305 10 446 395,2 (387,7-402,9)
2005 267 465 10 422 389,7 (382,2-397,2)
2006 273 680 10 114 369,6 (362,4-376,8)
2007 283 871 10 283 362,2 (355,3-369,3)
2008 288 458 10 691 370,6 (363,6-377,7)
2009 290 067 10763 371,1 (364,1-378,1)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B1.3

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales pour les mortinaissances, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Année Mortinaissances totales Nombre de cas Prévalence (IC a 95 %)
pour 10 000 mortinaissances totales

1998 1693 336 1984,6 (1778,1-2208,6)
1999 1814 389 2144,4 (1936,6-2368,5)
2000 1724 368 2134,6 (1922,0-2364,2)
2001 1826 392 2146,8 (1939,5-2370,2)
2002 1871 404 2159,3 (1953,8-2380,5)
2003 1930 425 2202,1 (1997,7-2421,7)
2004 1972 384 1947,3 (1757,3-2152,1)
2005 2 065 415 2009,7 (1821,0-2212,7)
2006 2057 450 2187,7 (1990,2-2399,4)
2007 2227 516 2317,0 (2121,4-2525,8)
2008 2267 512 2258,5 (2067,1-2462,9)
2009 2 245 497 2213,8 (2023,4-2417,3)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B1.4

Pourcentage de cas d'anomalies congénitales associés a une mortinaissance avec un poids inférieur a 750 g,
Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Année Nombre total Nombre total Nombre de cas de Pourcentage du Pourcentage du
de cas de de cas de mortinaissances nombre total de nombre total de
mortinaissances mortinaissances dont le poids est mortinaissances mortinaissances
dont le poids inférieur a 750 g dont le poids est dont le poids est
a la naissance inférieur 2 750 g connu et inférieur
est connu a750g
1998 336 320 212 63,1% 66,3%
1999 389 377 276 71,0% 73,2%
2000 368 349 257 69,8% 73,6%
2001 392 378 259 66,1% 68,5%
2002 404 353 252 62,4% 71,4%
2003 425 368 279 65,6% 75,8%
2004 384 342 258 67,2% 75,4%
2005 415 370 286 68,9% 77,3%
2006 450 356 288 64,0% 80,9%
2007 516 387 286 55,4% 73,9%
2008 512 382 278 54,3% 72,8%
2009 497 383 285 57,3% 74,4%

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.

TABLEAU B1.5A/B
Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales, par province ou territoire, Canada (sauf le Québec)*,
2000-2009 combinées

Province/territoire NEISEIEES Nombre de cas IEUFEE prévale‘nce e 2
totales** pour 10 000 naissances totales
Terre-Neuve-et-Labrador 46 294 2 880 622,1 (599,6-645,3)
Tle-du-Prince-Edouard 14 039 589 419,5 (386,3-454,8)
Nouvelle-Ecosse 88 046 3174 360,5 (348,1-373,3)
Nouveau-Brunswick 70 791 3148 4447 (429,3-460,5)
Ontario 1368 360 52 836 386,1 (382,8-389,4)
Manitoba 143 598 4994 347,8 (338,2-357,6)
Saskatchewan 124 584 4899 393,2 (382,3-404,4)
Alberta 430 089 20 168 468,9 (462,5-475,4)
Colombie-Britannique 409 270 16 806 410,6 (404,4-416,9)
Yukon 3912 178 455,0 (390,6-527,0)
Territoires du Nord-Ouest 6984 268 383,7 (339,2-432,5)
Nunavut 5529 328 593,2 (530,8-661,0)
CANADAZ 2727 182 111 248 407,9 (405,5-410,3)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2000-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées. **Les naissances totales incluent les naissances vivantes
et les mortinaissances. fInclut les données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B1.6

Prévalence des anomalies congénitales (AC) totales, selon le sexe, Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Hommes Femmes

Year Naissances | Nombre Prévalence (IC a 95 %) pour Nombre Prévalence (IC a 95 %) pour

totales** de cas 10 000 naissances totales de cas 10 000 naissances totales
1998 269 079 6 909 256,8 (250,7-262,9) 5209 193,6 (188,4-198,9)
1999 265 746 6 629 249,4 (243,5-255,5) 5227 196,7 (191,4-202,1)
2000 258 667 6492 251,0 (244,9-257,2) 4922 190,3 (185,0-195,7)
2001 263 350 6734 255,7 (249,6-261,9) 5383 204,4 (199,0-209,9)
2002 259 505 6 288 242,3 (236,4-248,4) 4 907 189,1 (183,8-194,5)
2003 264 981 6 187 233,5 (227,1-239,4) 4794 180,9 (175,8-186,1)
2004 266 277 6174 231,9 (226,1-237,7) 4 639 174,2 (169,2-179,3)
2005 269 530 6118 227,0 (221,3-232,7) 4 693 174,1 (169,2-179,2)
2006 275737 6025 218,5 (213,0-224,1) 4513 163,7 (158,9-168,5)
2007 286 098 6 071 212,2 (206,9-217,6) 4 682 163,7 (159,0-168,4)
2008 290725 6 445 221,7 (216,3-227,2) 4711 162,0 (157,4-166,7)
2009 292 312 6532 223,5 (218,1-228,9) 4 678 160,0 (155,5-164,7)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.

**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B1.7

Rapport entre le nombre de cas d’anomalies congénitales totales chez les hommes et chez les femmes,
Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Rapport entre le nombre
Nombre de cas PP

Année Nombre de cas chez les femmes de cas chez les hommes
chez les hommes
et chez les femmes

1998 6 909 5209 1,33
1999 6 629 5227 1,27
2000 6492 4922 1,32
2001 6734 5383 1,25
2002 6288 4 907 1,28
2003 6187 4794 1,29
2004 6174 4 639 1,33
2005 6118 4 693 1,30
2006 6 025 4513 1,34
2007 6 071 4 682 1,30
2008 6 445 4711 1,37
2009 6532 4678 1,40

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
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TABLEAU B2.1
Prévalence du syndrome de Down (SD), Canada, 1998-2007

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales* Nombre de cas e 118 0 s el
1998 343823 487 14,2 (12,9-15,5)
1999 338 407 492 14,5 (13,3-15,9)
2000 330398 500 15,1 (13,8-16,5)
2001 336 835 449 13,3 (12,1-14,6)
2002 331527 469 14,1 (12,9-15,5)
2003 338417 507 15,0 (13,7-16,3)
2004 339 687 455 13,4 (12,2-14,7)
2005 347 476 517 14,9 (13,6-16,2)
2006 359618 496 13,8 (12,6-15,1)
2007 372724 483 13,0 (11,8-14,2)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B2.2A/B

Prévalence du syndrome de Down (SD), par province/territoire, Canada, 1998-2007 combinées

Province/territoire NEIEEEIEEE Nombre de cas Prévalence.(IC 1 i)
totales* pour 10 000 naissances totales

Terre-Neuve-et-Labrador 46 644 74 15,9 (12,5-19,9)
fle-du-Prince-Edouard 14 078 24 17,0 (10,9-25,4)
Nouvelle-Ecosse 89 344 171 19,1 (16,4-22,2)
Nouveau-Brunswick 72 161 105 14,6 (11,9-17,6)
Québec 748 444 838 11,2 (10,5-12,0)
Ontario 1354 028 1923 14,2 (13,6-14,9)
Manitoba 141 087 208 14,7 (12,8-16,9)
Saskatchewan 122 222 185 15,1 (13,0-17,5)
Alberta 416 281 556 13,4 (12,3-14,5)
Colombie-Britannique 406 580 715 17,6 (16,3-18,9)
Yukon 3938 § §
Territoires du Nord-Ouest 7 434 18 24,2 (14,3-38,3)
Nunavut 4186 9 21,5 (9,8-40,8)
CANADAt 3438912 4 855 14,1 (13,7-14,5)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de |'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

§Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5).

fInclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B3.1A
Prévalence des anomalies du tube neural (ATN), Canada, 1996-2007

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales* Nombre de cas e 11 0 s el
1996 366 811 278 7,6 (6,7-8,5)
1997 351139 267 6 (6,7-8,6)
1998 343823 194 6 (4,9-6,5)
1999 338 407 196 (5,0-6,7)
2000 330398 170 (4,4-6,0)
2001 336 835 166 9 (4,2-5,7)
2002 331527 145 4,4 (3,7-5,1)
2003 338417 150 4 (3,8-5,2)
2004 339 687 130 (3,2-4,5)
2005 347 476 159 6 (3,9-5,3)
2006 359618 126 (2,9-4,2)
2007 372724 154 (3,5-4,8)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1996-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1996-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B3.1B
Prévalence du spina bifida, Canada, 1996-2007

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales* Nombre de cas o 110 009 s ol
1996 366 811 200 55 (4,7-6,3)
1997 351139 188 54 (4,6-6,2)
1998 343823 142 4,1 (3,5-4,9)
1999 338 407 136 4,0 (3,4-4,8)
2000 330398 110 3,3 (2,7-4,0)
2001 336 835 104 3,1 (2,5-37)
2002 331527 98 3,0 (2,4-3,6)
2003 338417 99 2,9 (2,4-3,6)
2004 339 687 84 2,5 (2,0-3,1)
2005 347 476 106 3,1 (2,5-37)
2006 359 618 86 24 (1,9-3,0
2007 372724 102 7 (2,2-3,3)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1996-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1996-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B3.1C

Prévalence de |'anencéphalie et des anomalies similaires, Canada, 1996-2007

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales* Nombre de cas <o 118 008 s il
1996 366 811 42 1,1 (0,8-1,5)
1997 351139 54 1,5 (1,2-2,0)
1998 343823 31 0,9 (0,6-1,3)
1999 338 407 31 0,9 (0,6-1,3)
2000 330398 38 1,2 (0,8-1,6)
2001 336 835 39 1,2 (0,8-1,6)
2002 331527 29 0,9 (0,6-1,3)
2003 338417 33 1,0 (0,7-1,4)
2004 339 687 36 1,1 (0,7-1,5)
2005 347 476 33 0,9 (0,7-1,3)
2006 359618 28 0,8 (0,5-1,1)
2007 372724 30 0,8 (0,5-1,1)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1996-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1996-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. |C — Intervalle de confiance

TABLEAU B3.1D
Prévalence de I'encéphalocele, Canada, 1996-2007

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales* Nombre de cas o 110 009 reenss ol
1996 366 811 40 1,1 (0,8-1,5)
1997 351 139 33 0,9 (0,6-1,3)
1998 343823 23 0,7 (0,4-1,0)
1999 338 407 31 0,9 (0,6-1,3)
2000 330398 25 0,8 (0,5-1,1)
2001 336 835 26 0,8 (0,5-1,1)
2002 331527 20 0,6 (0,4-0,9)
2003 338417 25 0,7 (0,5-1,1)
2004 339687 12 0,4 (0,2-0,6)
2005 347 476 25 0,7 (0,5-1,1)
2006 359618 13 0,4 (0,2-0,6)
2007 372724 23 0,6 (0,4-0,9)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1996-2007.
Sources des données de |'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1996-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B3.2A

Prévalence des anomalies du tube neural (ATN), par province ou territoire, Canada, 1991-1996 combinées

Province/tertitoire | ST Nombredecas 0o e totals
Terre-Neuve-et-Labrador 37 383 114 30,5 (25,2-36,6)
Tle-du-Prince-Edouard 10172 10 9,8 (4,7-18,1)
Nouvelle-Ecosse** 10 623 21 19,8 (12,2-30,2)
Nouveau-Brunswick 55 154 86 15,6 (12,5-19,3)
Québec 541 446 371 6,9 (6,2-7,6)
Ontario 897 664 849 9,5 (8,8-10,1)
Manitoba 98 184 98 10,0 (8,1-12,2)
Saskatchewan 80 865 96 11,9 (9,6-14,5)
Alberta 243 150 190 7,8 (6,7-9,0)
Colombie-Britannique 277 204 245 8,8 (7,8-10,0)
Yukon 2717 § §
Territoires du Nord-Ouest 7 633 § §
Nunavut*** N/A N/A N/A
CANADAZt 2 251572 2,063 9,2 (8,8-9,6)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1991-1996.

Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1991-1996.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

**Les données de la Nouvelle-Ecosse portant sur la période 1991-1995 ont été exclues, car elles n’étaient pas transmises au SCSAC avant 1996.
***Les données par territoire n'étaient pas disponibles, car le Nunavut n’est devenu un territoire qu’en 1999. Les données sur les naissances au
Nunavut ont été ajoutées a celles des Territoires du Nord-Ouest.

§Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5).

fInclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus.

IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B3.2B

Prévalence des anomalies du tube neural (ATN), par province ou territoire, Canada, 1997-2000 combinées

Frovinca/tstritois iy Nombre de cas | 0 B evances otale
Terre-Neuve-et-Labrador 20 426 17 8,3 (4,8-13,3)
fle-du-Prince-Edouard 5973 § §
Nouvelle-Ecosse 38512 37 9,6 (6,8-13,2)
Nouveau-Brunswick 31 591 23 7,3 (4,6-10,9)
Québec 295 660 161 5,4 (4,6-6,4)
Ontario 536 421 329 6,1 (5,5-6,8)
Manitoba 57 456 45 7,8 (5,7-10,5)
Saskatchewan 50 110 29 5,8 (3,9-8,3)
Alberta 151 960 71 4,7 (3,6-5,9)
Colombie-Britannique 169 658 115 6,8 (5,6-8,1)
Yukon 1576 § §
Territoires du Nord-Ouest 3826 § §
Nunavut** 598 § §
CANADAt 1325 255 827 6,1 (5,7-6,5)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1997-2000.

Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1997-2000.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

**Le taux pour le Nunavut est un taux combiné pour la période de 2 ans 1999-2000, car le Nunavut n’est devenu un territoire qu’en 1999.
§Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5).

FInclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B3.2C

Prévalence des anomalies du tube neural (ATN), par province ou territoire, Canada, 2001-2007 combinées

Province/territoire N:;i;?g;f s Nombre de cas pourP;f)Vg(I)%n;;Ssi:c: Z;)tales
Terre-Neuve-et-Labrador 31 660 15 4,7 (2,6-7,8)
fle-du-Prince-Edouard 9 675 § §
Nouvelle-Ecosse 60 849 31 5,1 (3,5-7,2)
Nouveau-Brunswick 48 716 17 3,5 (2,0-5,6)
Québec 531165 173 3,3 (2,8-3,8)
Ontario 954 653 386 4,0 (3,6-4,5)
Manitoba 98 386 54 5,5 (4,1-7,2)
Saskatchewan 84 577 42 5,0 (3,6-6,7)
Alberta 301 475 126 4,2 (3,5-5,0)
Colombie-Britannique 281 500 168 6,0 (5,1-6,9)
Yukon 2817 § §
Territoires du Nord-Ouest 4738 § §
Nunavut 3588 § §
CANADAZt 2 426 284 1030 4,2 (4,0-4,5)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2001-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 2001-2007.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

§Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5).

fInclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B4.1
Prévalence des cardiopathies congénitales (CC), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas pour 10/000 naissances totales
1998 269 079 2 883 107,1 (103,3-111,1)
1999 265 746 2816 106,0 (102,1-110,0)
2000 258 667 2 902 112,2 (108,1-116,3)
2001 263 350 2858 108,5 (104,6-112,6)
2002 259 505 2 681 103,3 (99,4-107,3)
2003 264 981 2513 94,8 (91,2-98,6)
2004 266 277 2 626 98,6 (94,9-102,5)
2005 269 530 2 668 99,0 (95,3-102,8)
2006 275737 2583 93,7 (90,1-97,4)
2007 286 098 2 599 90,8 (87,4-94,4)
2008 290725 2751 94,6 (91,1-98,2)
2009 292 312 2 487 85,1 (81,8-88,5)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B4.2A
Prévalence du tronc artériel commun (TAC), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas <o 119 008 reiseaness il
1998 269 079 39 1,4 (1,0-2,0)
1999 265746 37 1,4 (1,0-1,9)
2000 258 667 33 1,3 (0,9-1,8)
2001 263 350 27 1,0 (0,7-1,5)
2002 259 505 17 0,7 (0,4-1,0)
2003 264 981 26 1,0 (0,6-1,4)
2004 266 277 13 0,5 (0,3-0,8)
2005 269 530 21 0,8 (0,5-1,2)
2006 275737 17 0,6 (0,4-1,0)
2007 286 098 26 0,9 (0,6-1,3)
2008 290725 27 0,9 (0,6-1,4)
2009 292 312 9 0,3 (0,1-0,6)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. |C — Intervalle de confiance

TABLEAU B4.2B
Prévalence de la transposition des gros vaisseaux (TGV), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Taux de prévalence (IC a 95 %) cas

Année Naissances totales** Nombre de cas s 1000 e ress el
1998 269 079 151 5,6 (4,8-6,6)
1999 265746 167 6,3 (5,4-7,3)
2000 258 667 154 6,0 (5,1-7,0)
2001 263 350 116 4,4 (3,6-5,3)
2002 259 505 120 4,6 (3,8-5,5)
2003 264 981 112 4,2 (3,5-5,1)
2004 266 277 123 4,6 (3,8-5,5)
2005 269 530 135 5,0 (4,2-5,9)
2006 275737 129 4,7 (3,9-5,6)
2007 286 098 130 4,5 (3,8-5,4)
2008 290725 143 4,9 (4,1-5,8)
2009 292 312 149 51 (4,3-6,0)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. |C — Intervalle de confiance
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TABLEAU B4.2C
Prévalence de la tétralogie de Fallot (TF), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas <o 118 00 refisaness il
1998 269 079 143 5,3 (4,5-6,3)
1999 265746 130 4,9 (4,1-5,8)
2000 258 667 159 6,1 (52-7,2)
2001 263 350 105 4,0 (3,3-4,8)
2002 259 505 103 4,0 (3,2-4,8)
2003 264 981 96 3,6 (2,9-4,4)
2004 266 277 79 3,0 (2,3-3,7)
2005 269 530 118 4,4 (3,6-5,2)
2006 275737 99 3,6 (2,9-4,4)
2007 286 098 102 3,6 (2,9-4,3)
2008 290725 107 3,7 (3,0-4,4)
2009 292312 93 3,2 (2,6-39)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B4.2D
Prévalence de I'ostium commun (OC), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas o 110 000 refanss el
1998 269 079 87 3,2 (2,6-4,0)
1999 265746 87 3,3 (2,6-4,0)
2000 258 667 91 3,5 (2,8-4,3)
2001 263 350 65 2,5 (1,9-3,1)
2002 259 505 93 3,6 (2,9-4,4)
2003 264 981 94 35 (2,9-4.3)
2004 266 277 110 4,1 (3,4-5,0)
2005 269 530 110 4,1 (3,4-4,9)
2006 275737 103 3,7 (3,0-4,5)
2007 286 098 101 3,5 (2,9-4.3)
2008 290725 120 4,1 (3,4-4,9)
2009 292 312 121 4,1 (3,4-4,9)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**|_es naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B4.2E
Prévalence de I'hypoplasie du coeur gauche (HCG), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Prévalence (IC & 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas s 118 80 s el
1998 269 079 88 3,3 (2,6-4,0)
1999 265746 78 2,9 (2,3-3,7)
2000 258 667 92 3,6 (2,9-4,4)
2001 263 350 90 34 (2,7-4,2)
2002 259 505 68 2,6 (2,0-3,3)
2003 264 981 62 2,3 (1,8-3,0)
2004 266 277 75 2,8 (2,2-3,5)
2005 269 530 74 2,7 (2,2-3,4)
2006 275737 54 2,0 (1,5-2,6)
2007 286 098 76 2,7 (21-3,3)
2008 290725 74 2,5 (2,0-3,2)
2009 292 312 70 2,4 (1,9-3,0)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. |C — Intervalle de confiance

TABLEAU B4.2F
Prévalence du ventricule unique (VU), Canada (sauf le Québec)*, 1998-2009

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas o 110 000 s el
1998 269 079 30 1,1 (0,8-1,6)
1999 265746 33 1,2 (0,9-1,7)
2000 258 667 34 1,3 (0,9-1,8)
2001 263 350 16 0,6 (0,3-1,0)
2002 259 505 22 0,8 (0,5-1,3)
2003 264 981 14 0,5 (0,3-0,9)
2004 266 277 12 0,5 (0,2-0,8)
2005 269 530 1 0,4 (0,2-0,7)
2006 275737 18 0,7 (0,4-1,0)
2007 286 098 18 0,6 (0,4-1,0)
2008 290725 21 0,7 (0,4-1,1)
2009 292 312 16 0,5 (0,3-0,9)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.
**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. |C — Intervalle de confiance
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TABLEAU B4.3A/B

Prévalence des cardiopathies congénitales (CC), par province ou territoire, Canada (sauf le Québec)*,
2000-2009 combinées

Province/territoire '\::?)i:aslae r;ifs Nombre de cas -pr?)t)i ?8 ggf)vr?:::aenggj:;z’ i
Terre-Neuve-et-Labrador 46 294 704 152,1 (141,0-163,7)
fle-du-Prince-Edouard 14 039 142 101,2 (85,2-119,2)
Nouvelle-Ecosse 88 046 743 84,4 (78,4-90,7)
Nouveau-Brunswick 70791 678 95,8 (88,7-103,3)
Ontario 1368 360 13530 98,9 (97,2-100,6)
Manitoba 143 598 1242 86,5 (81,7-91,4)
Saskatchewan 124 584 1133 90,9 (85,7-96,4)
Alberta 430 089 4752 110,5 (107,4-113,7)
Colombie-Britannique 409 270 3225 78,8 (76,1-81,6)
Yukon 3912 45 115,0 (83,9-153,9)
Territoires du Nord-Ouest 6984 76 108,8 (85,7-136,2)
Nunavut 5529 130 235,1 (196,4-279,2)
CANADAT 2727 182 26 668 97,8 (96,6-99,0)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2000-2009.
*Le Québec a été exclu faute de données pour toutes les années considérées.

**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

Inclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B5.1
Prévalence des fentes labio palatines (FLP) totales et des fentes palatines (FP), Canada, 1998-2007

) Fentes labio palatines (FLP) Fentes palatines (FP)
. | Naissances
Année totales* Nombre | Prévalence (IC a 95 %) pour | Nombre Prévalence (IC a 95 %) pour
de cas 10 000 naissances totales de cas 10 000 naissances totales
1998 343823 617 17,9 (16,6-19,4) 250 7,3 (6,4-8,2)
1999 338 407 628 18,6 (17,1-20,1) 272 8,0 (7,1-9,1)
2000 330398 564 17,1 (15,7-18,5) 223 6,7 (5,9-7,7)
2001 336 835 544 16,2 (14,8-17,6) 229 6,8 (5,9-7,7)
2002 331527 547 16,5 (15,1-17,9) 241 7,3 (6,4-8,2)
2003 338 417 511 15,1 (13,8-16,5) 234 6,9 (6,1-7,9)
2004 339 687 553 16,3 (15,0-17,7) 232 6,8 (6,0-7,8)
2005 347 476 565 16,3 (14,9-17,7) 260 7,5 (6,6-8,4)
2006 359 618 511 14,2 (13,0-15,5) 227 6,3 (5,5-7,2)
2007 372724 559 15,0 (13,8-16,3) 247 6,6 (5,8-7,5)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B5.1A

Taux de prévalence des fentes labiales (FL) et des fentes labiales avec ou sans fente palatine (FL£P), Canada, 1998-2007

) Fentes labiales (FL) (FL=P)
Année Nf;i:T::fs Nombre Prévalence (IC & 95 %) pour Nombre Prévalence (IC & 95 %) pour
de cas 10 000 naissances totales de cas 10 000 naissances totales
1998 343 823 98 2,9 (2,3-3,5) 367 10,7 (9,6-11,8)
1999 338 407 97 2,9 (2,3-3,5) 356 10,5 (9,5-11,7)
2000 330398 114 3,5 (2,8-4,1) 341 10,3 (9,3-11,5)
2001 336 835 102 3,0 (2,5-3,7) 315 9.4 (8,3-10,4)
2002 331527 103 3,1 (2,5-3,8) 310 9.4 (8,3-10,5)
2003 338 417 91 2,7 (2,2-3,3) 280 8,3 (7,3-9,3)
2004 339 687 102 3,0 (2,4-3,6) 323 9,5 (8,5-10,6)
2005 347 476 101 9 (2,4-3,5) 309 8,9 (7,9-9,9)
2006 359 618 103 9 (2,3-3,5) 294 8,2 (7,3-9,2)
2007 372724 118 2 (2,6-3,8) 322 8,6 (7,7-9,6)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B5.2A/B

Prévalence des fentes labio palatines (FLP), par province ou territoire, Canada, 1998-2007 combinées

Prévalence (IC a 95 %)

Province/territoire Naissances totales* Nombre de cas ot 0 00 et eenees s
Terre-Neuve-et-Labrador 46 644 93 19,9 (16,1-24,4)
fle-du-Prince-Edouard 14 078 21 14,9 (9,2-22,8)
Nouvelle-Ecosse 89 344 177 19,8 (17,0-23,0)
Nouveau-Brunswick 72 161 102 14,1 (11,5-17,2)
Québec 748 444 1092 14,6 (13,7-15,5)
Ontario 1354 028 1978 14,6 (14,0-15,6)
Manitoba 141 087 293 20,8 (18,5-23,3)
Saskatchewan 122 222 273 22,3 (19,8-25,1)
Alberta 416 281 712 17,1 (15,9-18,4)
Colombie-Britannique 406 580 809 19,9 (18,5-25,3)
Yukon 3938 § §
Territoires du Nord-Ouest 7 434 13 17,5 (9,3-29,9)
Nunavut 4186 16 38,2 (21,8-62,1)
CANADAt 3438912 5599 16,3 (15,9-16,7)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de |'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances.

§Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5).

fInclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B6.1
Prévalence des malformations des membres (MM), Canada, 1998-2007

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales* Nombre de cas <o 118 00 refisaness il
1998 343823 156 4,5 (3,9-5,3)
1999 338 407 127 3,8 (3,1-4,5)
2000 330398 123 3,7 (3,1-4,4)
2001 336 835 138 4,1 (3,4-4,8)
2002 331527 137 4,1 (3,5-4,9)
2003 338417 127 3,8 (3,1-4,5)
2004 339 687 119 3,5(2,9-4,2)
2005 347 476 129 3,7 (3,1-4,4)
2006 359618 117 3,3(2,7-39
2007 372724 129 3,5 (2,9-4,1)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.
Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 1998-2007.
*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B6.2A/B

Prévalence des malformations des membres (MM), par province ou territoire, Canada, 1998-2007 combinées

Prévalence (IC a 95 %)

Province/territoire Naissances totales* Nombre de cas o 110009 s ol
Terre-Neuve-et-Labrador 46 644 16 3,4 (2,0-5,6)
Tle-du-Prince-Edouard 14 078 § §
Nouvelle-Ecosse 89 344 29 3,3 (2,2-4,7)
Nouveau-Brunswick 72 161 18 2,5 (1,5-3,9)
Québec 748 444 354 4,7 (4,2-5,2)
Ontario 1354 028 401 3,0 (2,7-3,3)
Manitoba 141 087 62 4,4 (3,4-5,6)
Saskatchewan 122 222 63 5,2 (4,0-6,6)
Alberta 416 281 202 4,9 (4,2-5,6)
Colombie-Britannique 406 580 147 3,6 (3,1-4,2)
Yukon 3938 § §
Territoires du Nord-Ouest 7 434 § §
Nunavut 4186 § §
CANADA% 3438912 1,302 3,8 (3,6-4,0)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 1998-2007.

Sources des données de I'Alberta : Alberta Congenital Anomalies Surveillance System, 2002-2007.

*Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. §Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5).
tInclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance
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TABLEAU B7.1
Prévalence du gastroschisis, Canada, 2002-2009*

Prévalence (IC a 95 %)

Année Naissances totales** Nombre de cas e 118 0 s el
2002 236 492 73 3,1 (2,4-3,9)
2003 241 824 72 3,0 (2,3-3,7)
2004 251727 87 3,5 (2,8-4,3)
2005 267 658 95 3,5 (2,9-4.3)
2006 356 541 130 3,6 (3,0-4,3)
2007 369 701 139 3,8 (3,2-4,4)
2008 289172 128 4,4 (3,7-5,3)
2009 290 664 129 4,4 (3,7-5,3)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systéme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2002-2009.

*Certaines données provinciales n’étaient disponibles que pour certaines années : Nouveau-Brunswick (2004 2009), Québec (2006-2007)
et Manitoba (2005-2009). Toutes les autres étaient disponibles pour la totalité de la période (2002-2009).

**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. IC — Intervalle de confiance

TABLEAU B7.2A/B

Prévalence du gastroschisis, par province ou territoire, Canada, 2002-2009 combinées*

Prévalence (IC a 95 %)

Province/territoire Naissances totales** Nombre de cas o 118 008 reianess el
Terre-Neuve-et-Labrador 36 807 15 4,1 (2,3-6,7)
fle-du-Prince-Edouard 11244 9 8,0 (3,7-15,2)
Nouvelle-Ecosse 69 993 40 5,7 (4,1-7,8)
Nouveau-Brunswick 41 999 15 3,6 (2,0-5,9)
Québec 167104 27 1,6 (1,1-2,4)
Ontario 1103 527 307 2,8 (2,5-3,1)
Manitoba 74 502 53 7,1 (5,3-9,3)
Saskatchewan 100 331 46 4,6 (3,4-6,1)
Alberta 355 671 182 5,1 (4,4-5,9)
Colombie-Britannique 329 083 143 4,3 (3,7-5,1)
Yukon 2819 § §
Territoires du Nord-Ouest 5 600 § §
Nunavut 5099 10 19,6 (9,4-36,1)
CANADAt 2303779 853 3,7 (3,5-4,0)

Source : Agence de la santé publique du Canada. Systeme canadien de surveillance des anomalies congénitales, 2002-2009.

*Taux combiné pour la période de huit ans 2002-2009, a I'exception du Nouveau-Brunswick (2004-2009), du Manitoba (2005-2009)

et du Québec (2006-2007).

**Les naissances totales incluent les naissances vivantes et les mortinaissances. §Taux supprimé en raison de la faible valeur des chiffres obtenus (< 5).
fInclut des données pour lesquelles les provinces/territoires sont inconnus. IC — Intervalle de confiance
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