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Les syndromes rencontrés en pratique clinique a l'occasion d’un exercice hospitalier ou
au niveau de structures spécialisées dans la prise en charge d’enfants sourds sont nom-
breux et plus ou moins complexes.

La surdité peut étre isolée, mais dans un tiers des cas, elle n’est qu’un élément constitu-
tif d'un syndrome d’origine génétique ou acquise (feetopathies virales...).

La recherche bibliographique nécessaire en face d'une association de symptdmes (asso-
ciation fortuite ? syndrome connu ?) fait rentrer le médecin dans un labyrinthe de
données, plus ou moins structurées, organisées, ou il n'est pas toujours facile d'aller
rapidement a I'essentiel.

Par ailleurs, les enfants atteints de surdité syndromique se retrouvent pris en charge
dans des centres ou le médecin référent a besoin d’une fiche synoptique du syndrome
présenté par I'enfant :

e pour organiser une surveillance médicale spécifique,

e pour adapter la prise en charge,

e pour faciliter le remplissage de documents administratifs nombreux et récurrents,

e pour transmettre le dossier médical lors des orientations ultérieures.

N. Noél-Pétroff, Cent syndromes ORL avec surdité
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UCOPAL a été concgu :

e pour répondre a ces besoins d'organisation systématique des données cliniques
bibliographiques, selon un schéma arrété, régulier, en permettant d‘aller chercher
une information tres rapidement dans un champ médical donné,

e pour visualiser efficacement les atteintes multiples d'un enfant, que celui-ci présente
un syndrome connu ou pas,

e pour orienter la recherche génétique face a une association de symptémes évoca-
trice,

e pour faciliter le remplissage des formulaires administratifs et faciliter la transmission
de données médicales entre praticiens.

Chaque syndrome peut étre coté dans UCOPAL par des syllabes renvoyant a I'atteinte
d'un organe ou groupe d’'organes. Ce tableau synthétique est évolutif et pourra étre
complété et « recoté » si un nouveau symptdme est découvert comme en faisant régu-
lierement partie, ou si un autre s'avére n’étre qu’une association fortuite.
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I T UCOPAL : Structure générale du tableau

Chaque lettre de I'acronyme UCOPAL correspond a un domaine ; chacun d’entre eux est
ensuite subdivisé en trois sous-domaines (tableau 1) :

\ELICENNN Structure générale du tableau UCOPAL en forme de « bonhomme ».

tu = PEAU, POILS cor = CORPULENCE :
TUMEFACTIO POIDS / TAILLE

su = FONCTIONS
SUPERIEURES

na = NASOPHARYNX
OROPHARYNX

pu = SYSTEME ca = SYSTEME sa = SANG IMMUNOLOGIE
PULMONAIRE CARDIAQUE ENDOCRINOLOGIE
A di = TUBE DIGESTIF re = REINS g0 = ORGANES GENITAUX
GLANDES DIGESTIVES VOIES URINAIRES INTERNES, EXTERNES / SEINS
L] s CRANE RACHIS me = tex =
CAGE THORACIQUE | MEMBRES EXTREMITES

N. Noél-Pétroff, Cent syndromes ORL avec surdité
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1.1.1 Partie « supérieure » = UCO : trois grands domaines,
neuf sous-domaines

U = « UNITE de L'enveloppe extérieure » : « fa tu cor »

e fa = aspect de la face, dysmorphie,
e tu = anomalies visibles de la peau et des poils, tuméfactions,
e cor = anomalies de la corpulence : du poids et de la taille.

C = « CERVEAU » : « ve sem su »

e ve = atteintes des fonctions végétatives,
e sem = atteintes des fonctions sensitives, motrices et des muscles,

e su = atteintes des fonctions supérieures : cognitives, d’apprentissage et relation-
nelles.

O = « ORGANES sensoriels : ceil / oreille / naso- et oropharynx» : « vi do na »

e Vi = atteintes visuelles,
e do = atteintes auditives,
e na = atteintes pharyngées : du nasopharynx a |'oropharynx.

1.1.2 Partie « inférieure » = PAL : trois grands domaines,
neuf sous-domaines

P = « systéme cardio-PULMONAIRE » : « pu ca sa »

e pu = atteintes pulmonaires, du larynx et des voies respiratoires,
e cCa = atteintes cardiaques et des vaisseaux,
e sa = atteintes du sang, des systemes lymphatique, immunitaire et endocrinien.

A = « visceres ABDOMINAUX » : « di re go »

e di = atteintes du tube digestif, du foie, du pancréas exocrine et de la rate,
e re = atteintes rénales et voies urinaires,
e go = atteintes des organes génitaux externes et internes et atteintes des seins.

L = « appareil LOCOMOTEUR » : « ra me tex »

e ra = atteintes osseuses ou articulaires de I'axe crane-rachis et de la cage thoracique,
e me = atteintes osseuses ou articulaires des membres (os longs, grosses articulations),
e tex = atteintes des extrémités : mains, pieds, doigts, orteils, ongles.
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PN Répartition des pathologies pour le remplissage
du tableau UCOPAL

Les régles générales de remplissage du tableau sont simples ; cependant quelques cas
particuliers, les frontiéres entre deux domaines n’'étant pas si imperméables, posent
probléme et imposent de faire des choix qui peuvent étre discutables.

En regle générale, toute anomalie comportant ou non un trouble fonctionnel de I'or-
gane considéré sera notée dans la case concernée. Les anomalies peuvent correspondre
a des anomalies de position (ectopie), de nombre (organe surnuméraire ou agénésique),
de taille (hypo-/hypertrophie), de forme (dystrophie), de dysfonctionnement dans le
sens de I'hyper- ou de I'"hypofonctionnement, que celui-ci soit primaire ou secondaire.

Exemples : dans le cadre des problemes rénaux, la case A re pourra étre remplie par
autant de parametres que :

e anomalie de découverte fortuite, sans trouble de la fonction rénale : rein unique,
malformé, en fer a cheval, ectopique,

e anomalie de fonctionnement léger a majeur : glomérulonéphrite, insuffisance rénale
terminale, acidose tubulaire distale,

e atteinte des voies urinaires : bifidité, duplicité du systeme urétéral, reflux vésico-uré-
téral, vessie neurologique, hypotonique...

1.2.1 Remplissage du U (fa tu cor)

Le domaine U, pris globalement, va renseigner sur |'apparence générale : ce syndrome
se traduit-il de facon visible des I'accueil de la personne ?

On peut prendre I'exemple de la trisomie 21 : d’emblée, la personne atteinte se pré-
sente avec des éléments du domaine U : dysmorphie faciale typique (U fa), pli palmaire
médian au niveau des paumes (U tu), petite taille et surpoids fréquents (U cor).

B U fa: anomalies de la face

Tous les syndromes comportant une atteinte faciale, de la fente isolée a la dysmorphie
complexe, vont intéresser la case U fa.

Les atteintes de la face sont représentées par :

e anomalies du front,

e anomalies des fentes palpébrales (position, taille, forme),

e anomalies des paupiéres (ptosis, colobome),

e anomalies de la racine du nez, du nez (forme, taille),

e anomalies des pavillons d’oreille (anotie, microtie, malposition),

Constitution du tableau UCOPAL



e anomalies des joues,
e anomalies buccales et labiales (fente labiale, taille de la bouche),
e anomalies du menton (pro-/rétrognathie, macro-/micrognathie),

e atteintes fonctionnelles telles que les paralysies faciales, responsables d'une « asy-
métrie » secondaire de la face ou d’amimie lorsqu’elle est bilatérale.

Les descriptions des tableaux tenteront de garder cet ordre, allant de haut en bas, du
front au menton.

Chevauchements

e |es atteintes des paupiéres réapparaitront en case O vi (ceil) sauf si elles se limitent a
une orientation particuliere, mais les pathologies associées y seront plus détaillées :
défaut de fermeture de I'ceil responsable de pathologies traumatiques de la cornée,
ceil sec...

e |es atteintes du pavillon réapparaitront en case O do (oreille) sauf si elles se limitent
a des position et orientation particuliéres ; les pathologies associées y seront plus
détaillées comme les malformations responsables de surdité.

e |es atteintes du nez et de la bouche réapparaitront en case O na (naso-/oropharynx)
avec leurs conséquences fonctionnelles : fente labiale responsable de troubles de
I'alimentation, de I'articulation.

A noter
Ne seront en revanche pas renseignées ici :

e |es micro-/macrocranies et les anomalies occipitales, qui concernent le développe-
ment du crane et donc I'axe crane-rachis, notées en L ra,

e |es fentes palatines, non directement visibles, qui ne seront notées que dans la case
O na, contrairement aux fentes labiales et labio-palatines, visibles, donc conjointe-
ment signalées en U fa et O na.

B U tu: peau, poils et cheveux

Dans la case U tu seront notées :

e |es anomalies de la peau : épaisseur, infiltration, pigmentation, qualité (squames...),

e |es tumeurs et tuméfactions sous-cutanées : kystes, lipomes, fistules, enchondromes,
mais aussi omphalocéles, hernies inguinales et/ou ombilicales (défaut de structure de
I'enveloppe corporelle sous-cutanée),

e |es atteintes palmo-plantaires, les anomalies des plis palmaires (pli palmaire unique)
et les anomalies des dermatoglyphes, méme si ces derniéeres correspondent souvent
a une anomalie des extrémités,

e |es anomalies de qualité, de pigmentation, de quantité, d’'implantation, de forme,
d’emplacement des cheveux, des poils, des cils et des sourcils.
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A noter

e Les anomalies des ongles étant généralement liées a des anomalies des doigts (ostéo-
dystrophie des phalanges, polydactylie, syndactylie...), seront rapportées avec les
anomalies des extrémités en case L tex, et non en case U tu avec les anomalies de la
peau et des phanéres (ici limités aux poils).

e |es hernies diaphragmatiques ne seront pas notées dans la case U tu mais en P pu,
car non visibles et responsables de détresses respiratoires.

B U cor : taille et poids

Dans la case U cor seront reportés :

e |es problémes de poids (surpoids, maigreur, hypotrophie, anorexie),

e les problémes de taille (taille inférieure ou supérieure a la normale, harmonieuse ou
non) qu'’ils soient liés a une anomalie des os (chevauchement possible alors avec la
case L ra) ou secondaires a un déficit en hormone de croissance (chevauchement
possible avec la case P sa),

e |es troubles dynamiques du développement : croissance qui se ralentit, perte de
poids progressive...

1.2.2 Remplissage du C (ve sem su)

Le domaine C, pris en globalité, va donner un reflet des atteintes neurologiques, que
celles-ci soient sous-corticales ou corticales, congénitales ou secondaires, évolutives ou
stables.

Il renseigne sur le fonctionnement végétatif (tronc cérébral), de la motricité dans sa glo-
balité, de la commande nerveuse initiale a son expression musculaire, en passant par les
filtres de coordination et le tonus musculaire.

Le domaine des « fonctions supérieures » va intégrer aussi bien les anomalies des apti-
tudes cognitives (mémoire, attention, concentration, logique, structure du langage...),
que celles survenant dans les interactions humaines, comme les troubles psychologiques
et psychiatriques.

B Cve: fonctions végétatives

Cette case regroupe essentiellement les anomalies neurologiques du systéeme auto-
nome. Y seront notées :

e |es malformations cérébrales, les données d'imagerie cérébrale (imagerie par réso-
nance magnétique (IRM) et scanner) souvent disponibles et régulierement intégrées
a la description d'un syndrome,
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e |es atteintes des fonctions végétatives : troubles du rythme respiratoire ou cardiaque
d’origine centrale, troubles de la régulation de la température corporelle, apnées du
sommeil centrales, troubles de la vigilance, du sommeil, ainsi que toutes les formes
d'épilepsie.

A noter

Une « agénésie des bulbes olfactifs » (arhinencéphalie) apparaitra en C ve, car elle
témoignera d'une anomalie morphologique du systeme nerveux central, mais sera com-
plétée par I'indication d'une « anosmie » en case O na.

B Csem: fonctions sensitivo-motrices

Seront notées en C sem :

e |es atteintes SENSITIVES :
o hypoesthésie, hyperesthésie, dysesthésie, anesthésie, paresthésie,

o les douleurs primitives ou secondaires : algies chroniques de la face, migraines,
douleurs chroniques articulaires ou d'autre origine (rhumatismale), I'intolérance,
I'indifférence a la douleur,

e |es atteintes MOTRICES :
o parésie, paralysie, syndromes pyramidaux ou extrapyramidaux,

o troubles de la coordination, mouvements involontaires, ataxie et troubles de
I"équilibre (d'origine vestibulaire ou cérébelleuse), syncinésies, dyskinésies, hypo-/
hypertonie,

o retard psychomoteur, retard a I'acquisition de la marche, anomalie de la motricité
fine, maladresse, dyspraxie,

e |les atteintes MUSCULAIRES (responsables de problémes « moteurs ») :
o myopathie, myasthénie, fatigabilité,
o amyotrophie.

B Csu: cognition et fonctions relationnelles

La case C su permettra de répertorier :
e les troubles COGNITIFS :

o les troubles des apprentissages tels que le retard de langage primitif ou secondaire
a une surdité, les troubles d'attention, de compréhension, de mémoire, d'analyse,

o les retards mentaux et les déficits intellectuels,
o les dysphasies, aphasies, dyslexies, dysorthographies, dyscalculies,
e |es troubles des FONCTIONS RELATIONNELLES :
o les problemes psychologiques : dépression, névroses, anxiété, inhibition,

o les problémes psychiatriques : troubles du comportement, hyperactivité, troubles
envahissant du développement, psychose, autisme, troubles du contact.
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1.2.3 Remplissage du O (vi do na)

Le domaine O va renseigner essentiellement sur les aptitudes sensorielles d'un sujet : ses
capacités visuelles (vi), auditives (do), mais aussi olfactives et gustatives (na).

Les sens de I'odorat, de la vue, de |'ouie et du golt y sont donc rassemblés.

B Ovi: ceil et vision
Dans la case O vi seront notés :
e |es anomalies de paupiéres de type ptosis, colobome, cryptophtalmie (qui appa-

raissent alors en U fa),

e |es anomalies de couleur (yeux vairons, hétérochromie irienne), de développement
(micro-/macro-/anophtalmie) de I'ceil,

e |es anomalies de structure de I'ceil ; anomalies de la cornée, du cristallin, du vitré, de
la rétine (atrophie, rétinite, décollement de rétine),

e |es anomalies du nerf optique (atrophie),

e |es atteintes oculaires inflammatoires ou dégénératives, les kératopathies d'exposi-
tion (par exorbitisme ou paralysie faciale),

e |es atteintes des voies lacrymales : sténose, absence, dilatation, et leurs conséquences
(ceil sec, rouge ou larmoyant),

e |es troubles oculomoteurs : strabismes, syndrome de Duane, ophtalmoplégie,

e les conséquences fonctionnelles : troubles de la réfraction, amblyopie, cécité, diplo-
pie, héméralopie, dyschromatopsie, perte du champ visuel...

B O do: oreille et audition

Cette case va permettre de noter :

e les malformations de l'oreille externe : pavillon (notées en case U fa) et conduit
auditif,

e |es malformations de I'oreille moyenne : osselets, tympan, caisse du tympan,

e |es malformations de I'oreille interne visibles sur les scanners et IRM : malformation
de type Mondini, dilatation de I'aqueduc du vestibule, agénésie cochléaire,

e les atteintes du nerf auditif : hypotrophie, agénésie, compression,
e |es types et niveaux de surdité : surdité de transmission, perception ou mixte, légére
a profonde.

L'existence d'une surdité s'accompagnera dans la majorité des cas d'un remplissage de
la case C su (« fonctions supérieures ») du fait du retard de parole et langage qu’elle
pourra entrainer lorsqu’elle survient dans I'enfance.
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A noter

Les atteintes vestibulaires, bien que secondaires a une atteinte de l'oreille interne,
relevent de la case C sem (« atteinte motrice ») du fait de leurs impacts sur les acquisi-
tions motrices (équilibre, tonus musculaire, motricité fine, acquisition de la marche) et
non sur I'audition.

B O na: naso et oropharynx

La zone naso-oropharyngée est en continuité anatomique : le voile et le palais appar-
tiennent au toit des fosses nasales autant qu’au plafond de la cavité buccale ; les troubles
de déglutition peuvent entrainer aussi bien des reflux nasaux que des fausses routes.

Seront notées en O na :

e |es malformations de la zone nasopharyngée : atrésie ou sténose des choanes,
e |es anomalies des sinus et du nez,

e |es fentes labio- et/ou vélo- et/ou palatines,

e |es anomalies du maxillaire supérieur (palais ogival...),

e |es anomalies de la cavité oropharyngée : du voile, de la luette, des amygdales,

e |es anomalies des dents (forme, nombre, position, couleur, éruption...), troubles de
I'articulée,

e les anomalies linguales (forme, motricité, taille),
e |es anomalies des lévres et de la bouche (taille, ouverture),
e |es anomalies de la mandibule (taille, forme, position).

Dans les tableaux, la description des anomalies tentera de garder cet ordre, du haut
(nasopharynx) vers le bas (oropharynx). Cette case O na aura souvent un chevauche-
ment avec la case U fa (« dysmorphie »).

Ces anomalies structurelles seront responsables de dysfonctionnements, a noter égale-
ment en O na :

e troubles de I'odorat, secondaires a une sténose des choanes ou primitifs par arhi-
nencéphalie. L'odorat est tres lié au sens du goUt, porté par lI'innervation de la
langue ;

e dysgueusies, qui trouvent une place logique aux cotés des anomalies de la langue ;

e troublesde la déglutition, de I'alimentation, de I'articulation, de la mastication, nason-
nements, reflux, fausses routes. Les troubles de I'articulation sont ici des troubles de
la parole, a bien différencier des troubles du langage par défaut syntaxique ou de
conception des idées (ces derniers sont répertoriés en C su « cognition »).

A noter

Les anomalies du larynx et des cordes vocales et leurs troubles associés (stridors, dys-
phonies) seront notés en case P pu du fait de leurs conséquences plus importantes sur
le plan respiratoire.
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Les éléments « UCO » (trois premiers domaines) correspondent donc a des
atteintes plutot sensorielles et neurologiques, avec ou sans dysmorphie.

1.2.4 Remplissage du P (pu ca sa)

Le domaine P va permettre de noter les atteintes des organes essentiellement thora-
ciques (poumon, cceur) auxquels sont adjoints le contenu du systéme circulatoire (le
sang) et le systéme immunitaire dans sa totalité (globules blancs, thymus...). Les pro-
blémes endocriniens ont été regroupés avec les problémes immunitaires et sanguins,
mais auront tendance a apparaitre dans plusieurs cases différentes du fait de leurs
conséquences plus focalisées sur un organe ou groupe d’organes donné.

B P pu: poumon et voies respiratoires hautes et basses

Seront notés a ce niveau :

e |es malformations du larynx (sténose, palmure) et les dysfonctionnements laryngés,
e |es malformations de I'arbre bronchique,

e |es malformations des poumons (sténose, ectasie, kyste, emphyséme),

e |es atteintes de la plévre (pleurésie),

e |es dysfonctionnements (stridor, dysphonie, dyspnée, détresse ou insuffisance respi-
ratoire, asthme),

e |es atteintes inflammatoires et infectieuses répétées,
e |es compressions par hernie diaphragmatique, responsables de détresse respiratoire.

B P ca: coeur et vaisseaux

Seront notés en case P ca :

e |es malformations du coeur et des gros vaisseaux : communication interventriculaire
(CIV) ou interauriculaire (CIA), canal artériel, tétralogie de Fallot,

e |es atteintes du péricarde (péricardite),

e |es valvulopathies,

e |es malpositions (situs inversus),

e |es troubles fonctionnels : troubles de conduction, troubles du rythme, insuffisances
cardiaques, myocardiopathie, les hypo- et hypertensions.
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B P sa:sang, systéemes immunitaire et endocrinien

Seront notés en case P sa :

e |es atteintes des différentes cellules du sang :
o les atteintes des globules rouges : anémie, thalassémie, drépanocytose,

o les atteintes des globules blancs : neutropénie, déficits immunitaires, allergies,
leucémies, lymphomes,

o les atteintes des plaquettes, des facteurs de coagulation et leurs conséquences :
thrombocytopénie, troubles de la coagulation, risques hémorragiques ou throm-
botiques,

e |es troubles ioniques sanguins (calcium, sodium, magnésium...) avec acidoses et alca-
loses,

e les pathologies du thymus et de la moelle osseuse : dysmyéloplasie...,
e |es atteintes endocriniennes :

diabete sucré,

diabete insipide,

dysthyroidie,

atteinte des cortico- et médullo-surrénales,

atteinte de I'axe hypotalamo-hypophysaire.

o

o

o

o

o

En cas d'atteintes endocriniennes, d'autres cases du tableau pourront aussi étre concer-
nées comme :

e U cor: petite taille par déficit en hormone de croissance ; surpoids par hypothyroidie,
e U tu : goitre dans le cadre d'une dysthyroidie ; hirsutisme par trouble endocrinien,
e A go:anomalie des organes génitaux par déficit en hormones sexuelles,

e A re: polyurie symptomatique d'un diabéte sucré ou insipide, apparaissant dans la
description classique d'un syndrome.

1.2.5 Remplissage du A (di re go)

Le domaine A va refléter les atteintes des organes abdominaux, a commencer par tout
le tractus digestif et la fonction digestive, mais aussi le systéme urinaire et les organes
génitaux.

B A di: tube digestif et glandes digestives ; rate

Dans la case A di, seront notés :

e |es malformations du tube digestif : sténose, fistule, dilatation,

e |es dysfonctionnements et dysmotilités : reflux gastro-cesophagien, diarrhée, consti-
pation, maladie de Hirschprung, troubles d’absorption et de digestion,
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e |es pathologies du foie : malformation, malposition, hépatomégalie, cirrhose, insuf-
fisance hépatique, hypertension portale,

e les atteintes du pancréas exocrine,
e les anomalies de la rate, souvent couplées a celles du foie.

A noter

Le diabéte sucré, déficit de la fonction endocrine du pancréas, sera noté avec les atteintes
endocriniennes (pathologie relevant de la spécialité d’endocrinologie), dans la case P sa.

B A re: reins et voies urinaires

Se retrouveront dans la case A re :

e |es malformations des voies urinaires : bifidité, duplicité, sténose, dilatation,

e |es dysfonctionnements des voies urinaires : reflux vésico-urétéral, vessie hypo-/
hypertonique,

e |es atteintes rénales : malposition, malformation (fer a cheval), rein unique ou surnu-
meéraire, rein hypo- ou hypertrophique,

e |es atteintes fonctionnelles rénales : hématurie, protéinurie isolée, insuffisance rénale,
atteintes tubulaires.

A noter

En pratique clinique, une atteinte ionigue isolée, dont I'étiologie n’est pas encore déter-
minée et non encore reliée a une atteinte rénale, pourra, dans un premier temps, étre
rapportée en case P sa (sang, systéme immunitaire et hormones).

B A go: organes génitaux externes et internes ; seins

Sont rassemblées en case A go :

e |es atteintes des organes génitaux masculins et féminins : malformation, malposition,
fistule, agénésie, développement insuffisant des testicules, ovaires, vagin et utérus,

e |es atteintes des organes génitaux externes,

e |es conséquences des atteintes endocriniennes des hormones sexuelles : hypogona-
disme, stérilité, retard pubertaire,

e |es anomalies des seins, qui résultent le plus souvent d'anomalies de la fonction
endocrinienne sexuelle : anomalie de développement, de nombre, de position,
galactorrhée, gynécomastie.
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