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Introduction

* Un arrét prématuré a I'un des stades de la croissance pulmonaire
foetale peut étre responsable d’'une anomalie diffuse de
développement pulmonaire

> Dysplasie acineuse
> Dysplasie alvéolaire congénitale
> Dysplasie alvéolo capillaire avec ou sans défaut d’alignement

des veines pulmonaires

* Le diagnostic est confirmé par analyse histologique aprés biopsie
pulmonaire ou autopsie

A Alveolar Capillary Dysplasia with
Misalignment of Pulmonary Veins

: Congenital alveolar Primary pulmonary
Acipardyspisy dysplasia hypoplasia

Embryonic Pseudoglandular Canalicular Saccular Alveolar

Lung bud formation Conducting airway Peripheral airspace ion of ai y septation
ion with i ion and it with mature alveoli

capillarization
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* Le surfactant pulmonaire est composé de lipides et de protéines. Il y a
4 protéines spécifiques (SP-A, SP-B, SP-C et SP-D)

* NKX2.1 régule en partie la synthése des protéines spécifiques du
surfactant. Ses variations sont associées au syndrome cerveau-
poumon-thyroide avec hypothyroidie centrale, détresse respiratoire
évoluant vers une pneumopathie interstitielle diffuse et des signes
neurologiques

*  NKX2.1 est aussi impliqué dans la ramification des bronches lobaires

Cas clinique

Patiente née a terme apres une grossesse normale et des échographies
anténatales sans particularités

Hypoxémie réfractaire néonatale immédiate associée a une absence de
mouvements respiratoires spontanés avec une bradycardie profonde;
nécessité d’une ventilation mécanique invasive

Hypertension pulmonaire persistante sévere avec défaillance du ventricule
droit apres quelques minutes de vie

Nécessité de mise en ECMO-VA aprés 12 heures de vie

La patiente présentait une hypothyroidie périphérique associée a son
insuffisance respiratoire

Une biopsie pulmonaire a été réalisée en chambre : I'analyse histologique a
mis en évidence une absence d’alvéoles en faveur d’une dysplasie acineuse

Les analyses génétiques réalisées ciblant le gene NKX2.1 et les génes
impliqués dans I'HTP néonatale ont mis en évidence un variant
hétérozygote faux sens c.731A>G p.(Tyr244Cys)

Apres 5 semaines de vie, la patiente est décédée aprés décision médicale de
retrait des traitements

Discussion et conclusion
Premier cas rapporté de dysplasie acineuse associée a un variant de NKX2.1 probablement pathogéne
Ce cas étend le phénotype des variations de NXK2.1 et peut permettre d’ouvrir la voie d’une meilleure compréhension de la

physiopathologie de la dysplasie acineuse
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