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Abréviations 
En vue de faciliter la lecture du texte, les abréviations et acronymes utilisés sont explicités ci-dessous. 

Tableau 1. Abréviations  

Abréviation Libellé 

AMM Autorisation de mise sur le marché  

ANSM Agence Nationale de Sécurité du Médicament 

ASP Radiographie d’Abdomen Sans Préparation 

CAMPS Centre d’action médico-sociale précoce 

CGH-array Array Comparative Genomic Hybridization (puce d'hybridation génomique comparative) 

CMP Centre médico psychologique 

CPDPN Centres Pluridisciplinaires de Diagnostic Prénatal 

CRMR Centre de Référence Maladies Rares 

DBP Dysplasie broncho-pulmonaire 

ECMO Extra-Corporeal Membrane Oxygenation (oxygénation par membrane extracorporelle) 

EEG Électroencéphalogramme 

ETF Échographie Transfontanellaire 

HAD Hospitalisation à Domicile 

HAS Haute Autorité de Santé 

HCD Hernie de coupole diaphragmatique  

HFOV  Ventilation par oscillations à haute fréquence 

HTAP Hypertension artérielle pulmonaire 

HTAPP Hypertension artérielle pulmonaire persistante 

IMC Indice de Masse Corporelle 

IMG Interruption Médicale de Grossesse 

IPLV Intolérance aux Protéines de Lait de Vache 

IRM Imagerie par Résonance Magnétique 

LA Liquide Amniotique 

LHR o/a Lung over Head Ratio observé / attendu 

MDPH Maison départementale des personnes handicapées 

NO Monoxyde d’azote 

ORL Oto-Rhino-Laryngologiste 

PaCO2 Pression artérielle en dioxyde de carbone 

PaO2 Pression artérielle en oxygène 

PAP Pression artérielle pulmonaire 

PC Périmètre crânien 

PEA Potentiels évoqués auditifs 

PEP Pression expiratoire positive 

PMI Protection Maternelle et Infantile 

PNDS Protocole Nationale de Diagnostic et de Soins 

RCP Réunion de Concertation Pluridisciplinaire 

RGO Reflux gastro-œsophagien 

RTU Recommandation Temporaire d’Utilisation 

SA Semaine d’Aménorrhée 

SMUR Service Mobile d'Urgence et de Réanimation 

TOGD Transit œso-gastro-duodénal 

VAC Ventilation assistée contrôlée 

VOHF Ventilation par oscillation à haute fréquence 

VPT o/a Volume pulmonaire total observé sur attendu 

VRS Virus Respiratoire Syncitial (bronchiolite)  
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1 SYNTHESE A DESTINATION DU MEDECIN TRAITANT 

La hernie de coupole diaphragmatique (HCD) se caractérise par un défaut de fermeture anténatal d’une 

ou des coupoles diaphragmatiques. La fréquence de cette malformation est estimée à 1/3500 naissances. 

Le défect diaphragmatique est responsable de l’ascension des viscères abdominaux dans la cavité 

thoracique. Il est associé à une hypoplasie pulmonaire bilatérale, une réduction du nombre de vaisseaux 

pulmonaires avec une hypertension artérielle pulmonaire (HTAP). L’association à des degrés divers de 

ces anomalies anatomiques et fonctionnelles explique la grande variabilité de la symptomatologie à la 

naissance. 

Le diagnostic est le plus souvent posé en période prénatale lors d’une échographie et il permet de proposer 

une prise en charge adaptée au degré de sévérité de la HCD (cf. annexe 1). 

Le pronostic reste sévère avec un taux de mortalité néonatale globale de 30 à 40 % selon les études. Plus 

de la moitié des enfants porteurs d’une HCD mènent une vie strictement normale, d’autres peuvent 

présenter des difficultés diverses (respiratoires, nutritionnelles, orthopédiques, HTAP) mais qui 

s’améliorent avec le temps. 

ÉVALUATION INITIALE 

Un transfert en maternité de type 3 doit être organisé in utero en cas de diagnostic anténatal, et lorsque le 

diagnostic est porté à la naissance, par le SMUR pédiatrique vers une réanimation néonatale chirurgicale. 

La prise en charge initiale doit permettre d’assurer une oxygénation tissulaire et une décarboxylation 

adéquate, tout en limitant les conséquences de l’HTAP. Par ailleurs, il faudra rechercher d’éventuelles 

malformations associées (cardiopathies, fentes labio-palatines, anomalies du système nerveux central, 

rénales ou osseuses…) et des anomalies chromosomiques. 

PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE 

La prise en charge nécessite la présence d’anesthésistes pédiatriques, de chirurgiens pédiatriques ainsi 

qu’un service de réanimation néonatale dans une maternité de type 3, dans un centre de référence ou de 

compétence pour cette pathologie. 

Le suivi post-opératoire consiste en une prévention et une prise en charge de l’HTAP chronique, de la 

dénutrition, des troubles digestifs (reflux gastro-œsophagien) et des troubles de l’oralité. 

L’éducation thérapeutique vise à : 

• Soutenir les parents et faciliter l’organisation dans la prise en charge à domicile de leur enfant 
(assistante sociale, PMI, HAD) ; 

• Renforcer les compétences parentales (soutien psychologique, médecin référent) ; 
• Soutenir l’allaitement maternel ; 
• Prévenir les troubles de l’oralité et la dénutrition ; 
• Prévenir les complications respiratoires ; 
• Dépister les éventuelles complications en planifiant un suivi organisé ; 
• Faire connaître l’existence du centre de référence de la HCD et des associations de parents ; 

En l’absence de complication, aucun traitement spécifique n’est nécessaire à long terme. En fonction des 

complications, un traitement du reflux gastro-œsophagien et des complications pulmonaires ou autres 

peut être nécessaire. 

SUIVI 

Un suivi à court, moyen et long terme est indispensable chez les patients aux antécédents de HCD du fait 

de l’intrication possible des différentes complications. Il peut nécessiter une prise en charge spécialisée 

et multidisciplinaire jusqu’à l’âge adulte. 

Le médecin traitant est indispensable au suivi et à la coordination de celui-ci (surveillance, soins 

infirmiers, rééducation). Il fait le relais avec le médecin coordonnateur concernant l’évolution de l’enfant 

porteur d’une HCD. Une lettre d’information sur les complications lui est adressée afin de le sensibiliser 

aux risques potentiels (cf. annexe 3). Tous les enfants porteurs d’une HCD doivent également pouvoir 

bénéficier d’un suivi systématique en milieu hospitalier.  

Le médecin traitant : 

• surveille la croissance (poids, taille, IMC, courbes de croissance) et le développement psychomoteur 
de l’enfant ; 

• donne des conseils diététiques ; 
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• diagnostique et prend en charge les maladies intercurrentes ; 
• détecte les complications de la maladie ou des traitements chirurgicaux ou médicaux; 
• vérifie et/ou réalise les vaccinations de l’enfant (notamment vaccination antipneumococcique et 

antigrippale voire immunoprophylaxie anti VRS sur indication hospitalière) et des parents 
(vaccination antigrippale et anticoquelucheuse). 

 

INFORMATIONS UTILES 
• Informations générales : Orphanet (http://www.orphanet-france.fr) 
• Centre de référence des hernies diaphragmatiques congénitales (www.hernie-diaphragmatique.fr) 
• Filière de santé des maladies rares abdomino-thoraciques (FIMATHO www.fimatho.fr) 
• Livret d’information à destination des familles (cf. ANNEXE 2 Livret d’information aux parents) 

 
ASSOCIATION DE PATIENTS   

• Association  APEHDia (Association pour encourager la recherche sur la Hernie Diaphragmatique  
(http://www.apehdia.org),  

• Groupe Miam Miam : groupe de travail parents-soignants sur les troubles de l'oralité alimentaire 
(http://www.groupe-miam-miam.fr). 

• Association Léonore (Lutter Ensemble Contre la Hernie Diaphragmatique Congénitale en Région 
Centre, https://www.association-leonore.com/) 

 

http://www.orphanet-france.fr/
http://www.hernie-diaphragmatique.fr/
http://www.hernie-diaphragmatique.fr/
http://www.fimatho.fr/
http://www.apehdia.org/
http://www.groupe-miam-miam.fr/
https://www.association-leonore.com/
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2 DEFINITION DE LA MALADIE 

La hernie de coupole diaphragmatique (HCD) est une malformation du diaphragme caractérisée par un défect 
embryonnaire d’une (ou des deux) coupole(s) diaphragmatique(s). L’orifice dans le diaphragme peut se 
situer à gauche, à droite ou être bilatéral. Dans 75% des cas, la HCD est située dans la partie postéro-latérale 
de la coupole gauche (hernie de Bochdalek).  
 
Cette malformation concerne 1/3500 des naissances vivantes en France ce qui correspond à environ 350 
nouveaux cas par an. Plusieurs hypothèses embryologiques ont été avancées mais la cause de la HCD n’est 
actuellement pas connue(1). Quelques HCD peuvent être associées à des anomalies génétiques et des formes 
familiales existent mais restent exceptionnelles(2).  
 
En raison de la présence d’un orifice dans le diaphragme, les viscères abdominaux sont ascensionnés dans la 
cage thoracique. Le tube digestif, la rate, le rein et le foie peuvent être retrouvés dans le thorax. Le 
développement pulmonaire ne peut donc pas se faire normalement et les enfants porteurs de HCD présentent, 
à des degrés variables, une hypoplasie pulmonaire associée ou non à une hypertension artérielle pulmonaire.  
 
L’association à des degrés divers de ces anomalies anatomiques et fonctionnelles explique la grande 
variabilité dans la symptomatologie à la naissance des enfants porteurs de HCD. 
 
Le diagnostic est le plus souvent fait lors d’une échographie de dépistage en anténatal (80 % des cas environ) 
devant la mise en évidence de l’ascension des organes abdominaux dans le thorax associée à une déviation 
du cœur. Une échographie de référence est alors réalisée dont le but est d’évaluer le pronostic et de 
rechercher la présence éventuelle d’anomalies associées (40%). Une analyse des chromosomes du fœtus est 
proposée ainsi que la réalisation d’une IRM fœtale.  
 
Le taux de survie des enfants porteurs d’une HCD est de 60 à 70%, toutes formes confondues. L’association 
de la HCD à une ou plusieurs autres anomalies (malformation ou anomalies des chromosomes) grève le 
pronostic. En cas de forme isolée, une évaluation pronostique est possible en prénatal à partir des données 
échographiques et IRM. En fonction du pronostic, le parcours de soin sera défini par l’équipe médicale 
pluridisciplinaire et par les futurs parents. 
 
La naissance est organisée dans une maternité adaptée aux besoins du nouveau-né (maternité type 3 avec un 
service de chirurgie pédiatrique). Le nouveau-né doit en effet être pris en charge dès la naissance par une 
équipe spécialisée et sera transféré en réanimation pour évaluation. Une fois son état stabilisé, il pourra être 
opéré.  
Il existe une grande variabilité des formes cliniques de HCD. Certains enfants seront opérés rapidement et 
d’autres nécessiteront une réanimation plus importante avant de pouvoir être opérés. Selon la taille du défect, 
la fermeture du diaphragme sera réalisée soit directement, soit à l’aide d’une plaque prothétique. Enfin, il est 
possible, pour certains cas, que la sévérité de la HCD soit telle qu’un arrêt des traitements de réanimation  soit 
décidé avec la famille, avec mise en place de soins palliatifs.  
 
Le pronostic de la HCD s’est beaucoup amélioré dans les 20 dernières années grâce au diagnostic prénatal, 
qui permet d’organiser au mieux la naissance, et à la prise en charge en réanimation néonatale. Cependant, 
certains enfants développeront des complications.  
La morbidité liée à la HCD est mieux connue et concerne pour l’essentiel la sphère digestive (reflux gastro-
œsophagien (RGO), troubles de l’oralité, retard de croissance) et la sphère pulmonaire respiratoire (HTAP 
chronique, dysplasie broncho-pulmonaire (DBP)). D’autres complications sont également possibles mais plus 
rares et plus tardives comme les complications orthopédiques (scoliose, déformations thoraciques) et 
neurologiques (troubles du langage, déficit auditif...). 

 
La morbidité de la HCD ne persiste pas après l’enfance dans la grande majorité des cas et la qualité de vie des 
patients à l’adolescence ne semble pas altérée(3). Le suivi pluridisciplinaire mis en place dans les équipes 
depuis le PNDS de 2012 a permis d’améliorer la prise en charge en prévenant certaines complications et en 
améliorant leur diagnostic et leur traitement. 

3 OBJECTIFS DU PNDS 

L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est d’expliciter pour les professionnels de 
santé la prise en charge optimale actuelle et le parcours de soins d’un enfant atteint de hernie de coupole 
diaphragmatique (ANNEXE 1 Parcours de soins des enfants ayant une HCD). 
Le PNDS a pour but d’harmoniser la prise en charge et le suivi de la maladie afin d’améliorer la qualité de vie 
des patients et de leur entourage. 
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Le PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin désigné par le patient auprès de la caisse 
d’assurance maladie) en concertation avec le médecin spécialiste coordonnateur, notamment au moment 
d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin-conseil et le patient, dans le cas de la demande 
d'exonération du ticket modérateur au titre d'une affection longue durée hors liste, idéalement avant la fin 
de l’hospitalisation. 
Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les comorbidités, toutes les 
particularités thérapeutiques, protocoles de soins hospitaliers, etc. Il ne peut pas revendiquer l’exhaustivité 
des conduites de prise en charge possibles, ni se substituer à la responsabilité individuelle du médecin vis-à-
vis de son patient. Ce protocole reflète cependant la structure essentielle de la prise en charge d’un patient 
atteint de hernie de coupole diaphragmatique et sera mis à jour en fonction de la validation de nouvelles 
données. 
Ce PNDS ne concerne que l’enfant et il est axé sur les formes isolées de HCD. Il met l’accent sur la période 
néonatale durant laquelle le pronostic est déterminé. 

4 DIAGNOSTIC ET EVALUATION INITIALE 

4.1 OBJECTIFS PRINCIPAUX  

Le diagnostic peut être fait en période pré ou post-natale(4) : 
 
Diagnostic fait en période prénatale  

• Réalisation d’une échographie de référence afin de confirmer le diagnostic et de rechercher des 
malformations associées dans le cadre d’un centre pluridisciplinaire de diagnostic prénatal 
(CPDPN) ; 

• Réalisation d’une analyse des chromosomes (CGH-array) par biopsie de trophoblaste ou 
amniocentèse ; (la recherche de tétrasomie 12p se fera sur examen direct) 

• Evaluation du pronostic en termes de mortalité et, si possible, de morbidité (Echographie, 
échographie cardiaque, IRM) ;  

• Information la plus complète possible sur le devenir de l’enfant par l’équipe pédiatrique médico-
chirurgicale ; 

• Pour certaines formes de HCD, information des parents sur la possibilité d’une chirurgie de mise en 
place in utero d’un ballon intra-trachéal ; 

• Dans les formes les plus sévères, une interruption médicale de grossesse peut être discutée ;  
• Organisation de la naissance dans une maternité de type 3 avec chirurgie pédiatrique (idéalement 

centre de référence ou de compétence) ; 
• Confirmer le diagnostic à la naissance. 

 
Diagnostic fait en période post-natale  

• Confirmer le diagnostic et la forme clinique de la HCD ; 
• Organiser un transfert du nouveau-né sécurisé (SMUR pédiatrique) vers un centre de type 3 avec 

chirurgie pédiatrique (idéalement centre de référence ou de compétence) ; 
• Rechercher et prendre en charge les éventuelles malformations associées ; 
• Informer les parents des différentes étapes de la prise en charge initiale et du parcours de soins de 

leur enfant ; 
 
Quel que soit le moment du diagnostic : 

• Prendre en charge sur le plan psychologique les enfants et leur famille ; 
• Repérer, prévenir et accompagner les troubles de l’oralité et les éventuelles complications ; 
• Organiser le suivi multidisciplinaire des patients tout au long de la vie. 

4.2 PROFESSIONNELS IMPLIQUES ET MODALITES DE COORDINATION  

La prise en charge initiale du patient atteint de HCD est multidisciplinaire et coordonnée par un médecin 
hospitalier. Elle est réalisée par les professionnels suivants :  

• Obstétricien spécialisé en diagnostic prénatal (CPDPN) ; 
• Pédiatre de maternité ;  
• Anesthésiste en pédiatrie ;   
• Pédiatre néonatologiste et/ou réanimateur ;   
• Chirurgien pédiatrique ;  
• Autres spécialistes le plus souvent impliqués : radiologue, pédiatre gastro-entérologue, pédiatre 

pneumologue, pédiatre cardiologue et généticien, orthopédiste pédiatrique, ORL pédiatrique ;  
• Infirmières et puéricultrices ; 
• Orthophoniste ;  
• Psychologue ;  
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• Kinésithérapeute ; 
• Diététicien ;  
• Assistante sociale.  

4.3 CIRCONSTANCES DE DECOUVERTE ET CONFIRMATION DU DIAGNOSTIC  

Le diagnostic peut être fait en période pré ou post-natale.  
 
Diagnostic fait en période prénatale  
Le diagnostic peut être fait lors des trois échographies recommandées de la grossesse (1er, 2ème ou 3ème 
trimestre). Il sera fait sur des signes indirects comme la présence de l’estomac et des anses intestinales dans 
le thorax, la déviation du médiastin et du cœur et possiblement un excès de liquide amniotique. Le plus 
souvent le diagnostic est fait à l’échographie du 2ème trimestre à 5 mois de grossesse.  
Le diagnostic des HCD droites est plus difficile à faire car l’estomac est rarement ascensionné.  
 
Diagnostic fait en période postnatale  
Le diagnostic à la naissance est fait devant la triade : détresse respiratoire, déviation des bruits du cœur et 
abdomen plat. Il s’agit parfois d’une mauvaise adaptation à la vie extra-utérine. 
La radiographie thoracique et l’abdomen sans préparation confirment le diagnostic en montrant la présence 
d’images hydro-aériques digestives dans le thorax et un déplacement du médiastin du côté opposé à la hernie. 
Il faudra effectuer un bilan à la recherche de malformations associées (cardiopathies, fentes labio-palatines, 
anomalies du système nerveux central, rénales ou osseuses) avec la réalisation d’une échographie cardiaque, 
d’une échographie abdomino-rénale, d’une échographie transfontanellaire et de radiographies osseuses. 
Par ailleurs, il est souhaitable de réaliser un bilan génétique s’il n’a pas été fait en anténatal. 
 
Rarement, le diagnostic peut être plus tardif pour les formes mineures devant une symptomatologie 
respiratoire (difficulté respiratoire, asthme), digestive (RGO ou occlusion), ou une radiographie thoracique 
systématique. 

4.4 ÉVALUATION PRONOSTIQUE ANTENATALE 

L’évaluation pronostique repose sur l’échographie, la génétique et l’IRM(5, 6). 
- Echographie  

• Idéalement au deuxième trimestre. Le diagnostic peut être fait au premier trimestre et le 
pronostic global est moins bon(7) mais les facteurs pronostiques dans la littérature ont été 
évalués après 21 SA ; 

• Le côté de la HCD ; 
• Mesure du Lung over Head Ratio observé sur attendu (LHR o/a) au niveau de la coupe 4 

cavités du cœur(8) ; 
• Localisation du foie selon la technique décrite par Cordier et al. qui repose sur la localisation 

de l’estomac par rapport au plan des valves auriculo-ventriculaires cardiaques(9) ; 
• Echographie cardiaque, réalisée par un cardiopédiatre ;  
• Recherche de malformations associées. 

- La Génétique 
• Au minimum une CGH-array ; 
• Réalisée de préférence sur liquide amniotique (LA) ; 
• Si un caryotype a été fait sur biopsie de trophoblaste au premier trimestre pour une autre 

raison (clarté nucale par exemple), une CGH doit être refaite sur le LA. 
-  L’IRM(10) 

• Idéalement entre 26 et 28 SA ; 
• Mesure le volume pulmonaire total observé sur attendu (VPT o/a). Cette mesure sera parfois 

un peu différente du LHR o/a car l’IRM permet de mieux visualiser le poumon ipsilatéral à 
la HCD ; 

• Il n’y a pas de  nécessité de réaliser une deuxième IRM en routine. 

4.5 ANNONCE DU DIAGNOSTIC, INFORMATION ET ORIENTATION 

Diagnostic fait en période prénatale  
L’annonce du diagnostic peut être faite lors de l’échographie de dépistage. Dans ce cas, la patiente doit être 
adressée rapidement à un CPDPN qui confirmera le diagnostic et évaluera le pronostic. Si le CPDPN ne fait 
pas partie du centre de référence HCD, un avis peut être demandé au CRMR par téléphone, par mail et/ou le 
dossier présenté aux RCP mensuelles du CRMR.  
 
Le parcours de soin doit être expliqué au couple et organisé rapidement dans une maternité de type 3 avec 
chirurgie pédiatrique (idéalement centre de référence ou de compétence). 
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En cas de forme très sévère, une interruption médicale de grossesse (IMG) peut être demandée par le couple 
conformément à la Loi de Bioéthique (2011)1.   
Cependant, il est demandé au couple de recevoir une information complète avant que le CPDPN ne prenne la 
décision. Une consultation avec les pédiatres (néonatologiste, chirurgien) est nécessaire afin de garantir une 
information complète. La réalisation d’un examen de fœtopathologie est fortement recommandée afin de 
confirmer le diagnostic et rechercher une anomalie génétique éventuellement associée.  
 
Dans certains cas un traitement in utero peut être proposé. Ce traitement consiste à placer, in utero, par 
fœtoscopie, un ballonnet dans la trachée du fœtus. Ce traitement est pour l’instant en cours d’évaluation dans 
le cadre de 2 essais randomisés TOTAL Trial 1 et 2. TOTAL Trial 1 concerne les formes modérées de HCD 
gauches (LHR o/a 25-34,9% foie ascensionné ou non et LHRo/a 35-44,9% foie ascensionné) et le ballon est 
posé entre 30+0 et 31+6 SA et retiré entre 34 et 34+6 SA. TOTAL Trial 2 concerne les formes sévères de HCD 
gauches  (LHR o/a <25%) et le ballon est posé entre 27+0 et 29+6 SA et retiré entre 34 et 34+6 SA.  
 
Tous les couples doivent être informés de la possibilité de contacter les associations de patients. Deux 
associations existent en France à ce jour : APEHDia et LEONORE. 
Les parents doivent être informés des bénéfices de l’allaitement maternel et de la façon de le mettre en œuvre 
dans le contexte d’un enfant porteur de HCD. 

5 PRISE EN CHARGE OBSTETRICALE DE LA MERE 

La surveillance de la grossesse ne comporte pas de mesure particulière sauf en cas d’excès de liquide 
amniotique. Dans ce cas, une surveillance régulière devra être réalisée afin d’évaluer la nécessité d’un amnio-
drainage et de limiter les risques d’accouchement prématuré. Une cure de corticoïdes doit être réalisée avant 
34 SA et discutée jusqu’à 37 SA en cas de menace d’accouchement prématuré. 
La patiente doit accoucher dans une maternité de type 3 avec une équipe médico-chirurgicale pédiatrique 
rompue à la prise en charge des nouveau-nés porteurs d’une HCD (idéalement centre de référence ou de 
compétence). 
La prise en charge immédiate par une équipe entraînée est indispensable. L’accouchement par voie basse doit 
être privilégié, en revanche certains centres vont privilégier l’accouchement par césarienne en raison du 
caractère programmable de ce mode d’accouchement.  
Il n’y a pas d’argument pour un accouchement avant terme. L’accouchement proche du terme (41 SA) doit 
être la règle(11).  

6 PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DE L’ENFANT 

ANNEXE 4 Prescription médicamenteuse 

6.1 OBJECTIFS PRINCIPAUX 

• Traiter les difficultés d’adaptation cardio-respiratoires tout en minimisant le baro-
volotraumatisme du poumon ; 

• Prévenir et prendre en charge les complications associées, essentiellement l’HTAP chronique, les 
troubles de l’oralité et la dénutrition, le RGO, les complications respiratoires ; 

• Assurer la continuité de la prise en charge de la période fœtale, néonatale et pédiatrique et 
jusqu’à l’âge adulte ; 

• Savoir mettre en œuvre et accompagner la mise en place de l’allaitement maternel ; 
• Dispenser une information adaptée et personnalisée aux parents tout au long de la prise en 

charge (médecin référent de l’enfant et de sa famille) ; 
• Assurer un soutien psychologique et social à la famille ; 
• Favoriser l’implication des parents dans les soins de leur bébé au plus tôt après la naissance et 

pendant toute la durée de l’hospitalisation ; 
• Informer sur l’existence d’associations de parents, ainsi que sur les sites Internet et 

institutionnels. 
ANNEXE 5 Prise en charge thérapeutique : professionnels impliqués 

6.2 REANIMATION ET STABILISATION PREOPERATOIRE 

Premiers gestes à faire à la naissance : 
• Intuber (sonde de 3,5 mm pour un enfant à terme ou sonde de 3 mm à ballonnet) et ventiler en O2 pur. 

La ventilation au masque est contre-indiquée parce qu’elle provoque une distension gazeuse, gastrique 
et intestinale, qui aggrave la compression pulmonaire ;  

 
1 LOI n° 2011-814 du 7 juillet 2011 relative à la bioéthique 
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• La réanimation à cordon intact peut être envisagée dans les équipes entrainées et dans le cadre du 
protocole national (Etude CHIC)(12).  

• Dès que la sonde endotrachéale est en place, l’enfant sera ventilé par un ventilateur préréglé à un niveau 
de pression positive maximale compris entre 18 et 24 cm d’eau, une pression de fin d’expiration de 2 à 5 
cm d’eau et une fréquence ventilatoire de 40 à 60 cycles par minute ; 

• Mettre en place une sonde gastrique pour décomprimer l’estomac ; 
• Surveiller les paramètres vitaux et le volume courant : fréquence cardiaque, fréquence respiratoire, 

saturation pré- ET postductale (deux capteurs : main droite ET pied), capteur transcutané de PaCO2, 
pression artérielle ; 

• Mettre en place une voie veineuse périphérique  ou un cathéter veineux ombilical pour analgésier l’enfant 
et le sédater si nécessaire ; 

• Un cathéter central sera mis en place lorsque l’état de l’enfant le permettra ; 
• La curarisation systématique n’est pas recommandée ; 
• La ventilation mécanique sera rapidement adaptée pour maintenir une valeur de SpO2 préductale 

comprise entre 85 et 95 % et une valeur de PaCO2 entre 45 et 60 mmHg. 
 
Place de la ventilation par oscillation à haute fréquence : 
L’utilisation de la ventilation haute fréquence par oscillation (HFOV) peut être considérée comme un moyen 
de réduire le baro-volotraumatisme. Elle est indiquée dans les situations d’hypercapnie persistante (PaCO2 > 
60 mmHg) et/ou d’hypoxémie (SpO2 préductale < 85 %, sous 100% de FiO2). 
Il n’existe pas de consensus actuellement sur le mode de ventilation (conventionnel ou HFOV) à privilégier 
en première intention mais les études actuellement disponibles (13) (14) tendent à faire privilégier la VAC 
en première intention et l’utilisation d’une PEP basse quand cela est possible.  
 
Place du surfactant exogène : 
L’intérêt du surfactant exogène dans la HCD est très controversé, mais il n’existe pas d’argument pour 
recommander l’instillation systématique de surfactant aux enfants. 
 
Prise en charge de l’HTAP persistante : 

• La priorité de la prise en charge n’est pas de normaliser la SpO2 postductale, mais d’optimiser l’état 
circulatoire de ces enfants. Une surveillance clinique rigoureuse et échocardiographique régulière 
sont nécessaires afin de déterminer le mécanisme de l’HTAP persistante ou de l’insuffisance 
circulatoire (shunt par le foramen ovale et le canal artériel, insuffisance tricuspide, estimation des 
pressions pulmonaires, fonction ventriculaires droite et gauche, etc.). Le traitement sera adapté en 
fonction du mécanisme de l’HTAP ou de l’insuffisance circulatoire ; 

• Limitation des facteurs aggravants (stress, douleur, surdistension pulmonaire) de l’HTAP 
persistante, notamment en assurant une analgésie adéquate. Les techniques d’hyperventilation ne 
sont pas recommandées. 

• Place de l’alprostadil (Prostine) (hors AMM) : lorsque des signes d’insuffisance circulatoire sont 
associés à une diminution du calibre du canal artériel et à une hypertension artérielle 
suprasystémique, une perfusion continue de prostaglandine E1 est recommandée. La prise en charge 
doit s’approcher de celle d’une hypoplasie fonctionnelle du cœur gauche (15,16). 

• Place du monoxyde d’azote inhalé (hors AMM)2 : l’inhalation de monoxyde d’azote n’est pas 
recommandée en première intention chez l’enfant porteur d’une HCD. Son utilisation ne devrait être 
réservée qu’aux situations d’HTAP persistante sévère après échec de la ventilation conventionnelle 
et correction des troubles hémodynamiques. Son utilisation systématique est suspectée d’augmenter 
la mortalité des enfants porteurs de HCD (17). 

• Place de l’oxygénation extracorporelle (ECMO) : il s’agit d’une technique qui vise à assurer une 
oxygénation et une décarboxylation adéquate et à limiter le baro-volotraumatisme du poumon. Dans 
l’HTAP, et particulièrement au cours des HCD, l’ECMO veino-artérielle permet de limiter la précharge 
du ventricule droit et la défaillance cardiaque droite. L’ECMO est indiquée lorsque l’hypoxémie 
persiste malgré une prise en charge médicale optimale (optimisation de l’état hémodynamique, 
réouverture du canal artériel si nécessaire, traitements vasodilatateurs pulmonaires) et 
éventuellement avis spécialisé supplémentaire. Les critères d’un branchement sous ECMO 
habituellement utilisés pour les enfants porteurs d’une HCD sont les suivants :  

o SpO2 préductale < 85 % alors que la pression inspiratoire est > 28 cmH2O (ou pression 
moyenne > 16 cmH2O en HFOV) et signes d’insuffisance circulatoire ;  

o Index d’oxygénation > 40 pendant plus de 6h ; 
o Survenue d’un choc septique intercurrent réfractaire ; 

 
2 Dans le résumé des caractéristiques du produit des spécialités à base de monoxyde d’azote, il apparaît que l’efficacité 
du NOi n’a pas été établie dans les essais cliniques chez des enfants atteints de HCD. 
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o Pour des raisons techniques, les enfants doivent avoir un âge gestationnel > 34 semaines et 
un poids de naissance > 2 kg ; 

o Pour certaines équipes, une hypercapnie ou une hypoxémie persistante malgré une 
ventilation optimale témoigne d’une hypoplasie pulmonaire sévère et contre-indique 
l’ECMO.  

• Place de la Milrinone : bien que la responsabilité de la dysfonction ventriculaire gauche initiale dans 
l’hypertension pulmonaire soit maintenant bien établie (15,18), le traitement par Milrinone ne peut pas 
actuellement être recommandé de manière systématique dans la prise en charge des enfants porteurs de 
HCD (19). Des essais sont actuellement en cours pour mieux étudier son utilité (20). 

6.3 TRAITEMENT CHIRURGICAL DE LA HERNIE : FERMETURE DU DEFECT DIAPHRAGMATIQUE 

6.3.1 Timing de la chirurgie  

La décision de chirurgie est discutée par une équipe pluridisciplinaire (réanimateurs, anesthésistes, 
chirurgien). 
Actuellement, le consensus est plutôt en faveur d’une chirurgie dès qu’une stabilisation de l’état 
hémodynamique et respiratoire est obtenue définie par :  

• Pression artérielle moyenne normale pour l’âge ; 

• Saturation préductale en O2 entre 85-95% ; 

• Diurèse > 1 ml/kg/h ; 

• Lactates < 3 mmol/l ; 

• Pressions pulmonaires non supra-systémiques (comme par exemple dans la situation d’un 

canal artériel ouvert non restrictif menant à une HTAP iso systémique permettant donc la 

réalisation de la chirurgie) (21,22). 

La décision de chirurgie sera discutée au cas par cas, quand les critères de stabilisation ne sont pas obtenus 
au-delà de 48 heures de vie ou en cas de ré aggravation secondaire.  
La chirurgie des patients sous ECMO : le timing reste controversé entre chirurgie précoce sous ECMO versus 
chirurgie après sevrage de l’ECMO (23–24). 

6.3.1.1 Pour les formes de diagnostic post-natal (formes tardives, sans HTAP) 

• En cas de découverte fortuite d’une hernie de coupole diaphragmatique même asymptomatique, le 
traitement chirurgical doit être réalisé dans un délai rapide et raisonnable pour prévenir les 
complications potentielles. 

• En cas de hernie de coupole diaphragmatique symptomatique (signes digestifs d’occlusion, détresse 
respiratoire, malaises, HTAP), la prise en charge est une urgence chirurgicale afin d’éviter les 
complications mécaniques (souffrance intestinale, nécrose). 

6.3.2 Technique chirurgicale 

La chirurgie consiste en une intégration dans l’abdomen des organes herniés et fermeture du défect 
diaphragmatique. 
En fonction de la taille du défect, la fermeture peut se faire de manière directe ou à l’aide d’un patch 
prothétique. 

6.3.2.1 Les voies d’abord  

Différentes voies d’abord ont été décrites :  

• Laparotomie : la voie la plus utilisée, considérée comme le “gold standard”. Cette voie d’abord permet 

la réparation de toutes les formes des hernies diaphragmatiques notamment les plus sévères et 

permet une exposition optimale. Les occlusions sur bride font partie des complications classiques 

après cette laparotomie néonatale. 

• Thoracotomie : moins souvent utilisée en première intention. Cette voie d’abord ne permet pas de 

contrôler la disposition intra-abdominale des organes.  

• Thoracoscopie : (25–26) 

- Avantages : moins d’occlusions sur bride, moins de douleurs post-opératoires, meilleur 

résultat cosmétique ;   

- Difficultés techniques pour la pose de patch, nécessitant expérience technique ; 

- Risque : augmentation du risque de récidive, absence de contrôle de la disposition 

intestinale lors de l’intégration digestive, risque d’acidose et d’hypercapnie ;  

- Indication bénéfique pour les formes de pronostic favorable ; 

- Absence de critères fiables, pour prédire le succès de cette technique pour les formes 

intermédiaires et sévères.  
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• Laparoscopie : non indiquée dans les formes néonatales du fait de manque d’espace après intégration 

des organes dans l’abdomen. Parfois utilisée chez les enfants ou adolescents dans les formes tardives. 

6.3.2.2 Techniques de réparation des larges défects 

Les patchs  diaphragmatiques : 
• Les patchs le plus souvent utilisés sont les prothèses de Goretex*. Gore DualMesh* possède les 

caractéristiques intéressantes pour la chirurgie des HCD (face texturée versant thoracique favorisant 

l’intégration tissulaire et face lisse versant abdominal limitant les adhérences) ; 

• La réparation avec patch dans les défects de grande taille est associée à un risque accru de récidive 

(jusqu’à  40% dans certaines séries) ;  

• Pour diminuer le risque de récidive, la technique du patch doit être “sans tension” et “over-sized” (en 

forme de cône ou de dôme). Cette technique permet de diminuer les récidives (jusqu’à 5%) ainsi que 

l’hyperpression abdominale ; (27) 

• Les patchs résorbables ou biologiques ne doivent pas être utilisés. 

 
Les techniques de lambeau musculaire (oblique interne + transverse, ou transverse seul) : (28) 

• Moins souvent utilisées, elles peuvent l’être en première intention pour les hernies 

diaphragmatiques à large défect, selon l’expérience de l’équipe chirurgicale ;  

• Peuvent être utilisées comme chirurgie de seconde intention après d’éventuelles complications avec 

le patch de Goretex (ex : récidive ou infectieuses). 

 

6.3.2.3 Prévention des occlusions sur bride  

• La chirurgie de la hernie de coupole diaphragmatique en période néonatale par laparotomie expose 

à un risque accru d’occlusion sur bride post-opératoire ; (29,30) 

• La chirurgie avec patch prothétique augmente ce risque ; 

• Plusieurs stratégies de prévention des occlusions sur bride lors d’une laparotomie : limitation du 

traumatisme des organes, irrigation peropératoire, diminution du temps opératoire d’exposition des 

organes, dispositifs anti-adhérences sous la réparation diaphragmatique ainsi que sous la paroi(31). 

6.3.2.4 Le drain thoracique post-opératoire  

• La pose du drain thoracique systématique n’est pas recommandée actuellement ;  

• Si un drain thoracique est posé, toute aspiration doit être proscrite (ou strictement contrôlée de -4 à 

-6 cmH2O) au risque d'entraîner une dépression brutale et importante entraînant la bascule du 

médiastin avec risque de décès, particulièrement chez le nouveau-né (32). 

6.3.2.5 Gestes associés 

Il est recommandé de rechercher d’autres malformations associées  (ex : séquestration pulmonaire) et 

vérifier la rotation intestinale (recherche d’une malrotation intestinale associée ou d’un défaut d’accolement 

du colon) 

6.3.2.6 Fermeture abdominale   

En cas de difficultés de fermeture abdominale après la réduction de la hernie causant une hyperpression 
abdominale, une plaque abdominale ou silo peut être utilisée. La fermeture abdominale définitive peut être 
réalisée de manière différée (33). L’utilisation de la pression intra vésicale peut être une aide à l’évaluation 
du syndrome du compartiment abdominal en post-opératoire. 

6.3.2.7 Classification des défects  

La taille du défect est classée par le chirurgien en 4 types selon le consensus international(34).  
A : défect de petite taille avec présence de toutes les berges musculaires 
B : défect < 50% du diaphragme avec absence d’une berge postéro-latérale 
C : défect > 50% mais < 100% 
D : absence complète du diaphragme (agénésie diaphragmatique) 
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6.4 PRISE EN CHARGE POSTOPERATOIRE 

Après la fermeture chirurgicale du défect, les enfants sont hospitalisés en réanimation. La suite de la prise en 
charge va consister en : 
• un sevrage le plus précoce possible de la ventilation invasive, avec un relais éventuel par de la ventilation 

non invasive, puis une oxygénothérapie nasale si besoin ; 
• une évaluation de l’HTAP par échocardiographie et l’instauration d’un traitement anti-HTAP si besoin ; 
• une reprise précoce de l’alimentation (24-48 h) idéalement avec du lait maternel, au besoin avec une 

sonde gastrique et dès que possible par voie orale. Le succès de l’allaitement maternel prolongé nécessite 
une formation spécifique des équipes soignantes et une préparation dès la période prénatale ; 

• une optimisation de l’alimentation parentérale tant que celle-ci s’avère nécessaire ; 
• une surveillance des complications postopératoires potentielles (syndrome du compartiment abdominal, 

épanchement pleural persistant, chylothorax, syndrome occlusif, récidive). 

6.4.1 Prévention et prise en charge des complications respiratoires 

Prévention de l’HTAP chronique et des exacerbations respiratoires : 
• Limiter le baro-volotraumatisme de la ventilation artificielle et le stress oxydant dès les premières 

minutes de vie et pendant la période périopératoire ; 
• Dépister systématiquement l’HTAP par échocardiographie, pour mettre en route un traitement précoce ;  
• Prévenir les infections respiratoires nosocomiales, bactériennes ou virales, en incluant notamment 

l’extubation précoce, l’isolement du patient, la vaccination antigrippale et anticoquelucheuse des parents 
et des soignants, l’organisation d’un mode de garde adapté, éventuellement l’immunoprophylaxie anti 
VRS par palivizumab pour les enfants porteurs d’une atteinte respiratoire sévère ou d’une HTAP pendant 
le premier voire les deux premiers hivers ; 

• Traitement de fond par corticoïdes inhalés sur indication spécialisée ; 
• Traitement du RGO ; 
• Lutte contre le tabagisme passif et aide au sevrage tabagique des parents ; 
• Vaccinations antigrippales : AMM > 6 mois. 

 
Traitement prolongé de l’HTAP résiduelle ou chronique : 
L’HTAP prolongée est associée à une surmortalité. Un bénéfice d’un traitement actif de l’HTAP a été rapporté. 
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En l’absence d’étude clinique comparative, il n’est pas possible de recommander une classe particulière de 
médicament de l’HTAP chronique ou résiduelle. Le choix du traitement va dépendre de l’expérience des 
équipes et de l’état clinique de l’enfant. 
Basés sur des cas rapportés et l’avis des experts ayant participé à l’élaboration du PNDS, les médicaments 
suivants pourront être utilisés dans l’ordre suivant 3 : 
• Inhibiteur de la phosphodiestérase-5 : sildénafil (Revatio®) à la posologie de 1 à 2 mg/kg, 3 à 4 fois par 

jour par voie orale (hors AMM avant 1 an)4; 
• Analogues de la prostacycline : Flolan®, Remodulin® sous cutané (à la posologie de 4 à 40 ng/kg/min, 

pas d’AMM chez l’enfant) ou Ventavis® inhalé (pas d’AMM chez l’enfant) ; 
• Inhibiteur de l’endothéline-1 : Bosentan (Tracleer®) à la posologie de 2 à 4 mg/kg, deux fois par jour 

(hors AMM avant 2 ans). 
Pendant la période d’hospitalisation en réanimation, le monoxyde d’azote inhalé (5 à 20 ppm) peut être 
envisagé (hors AMM).  
 
Traitement des complications respiratoires : 
• Oxygénothérapie en continu : selon besoin ; 
• Bronchodilatateurs, corticoïdes inhalés, corticoïdes oraux : selon besoin ; 
• Antibiothérapie : lors des surinfections pulmonaires. 

6.4.2 Prévention et prise en charge des complications digestives 

Traitement du reflux gastro-œsophagien et prévention de l’œsophagite : 
• Traitement postural (35) ; 
• Epaississement des apports alimentaires ; 
• Médicaments antisécrétoires gastriques : inhibiteurs de la pompe à protons (oméprazole et 

ésoméprazole) en utilisation hors-AMM avant l’âge d’un an5 ; 
• Traitement chirurgical du reflux gastro-œsophagien si échec du traitement médical. 

6.4.2.1 Prévention et prise en charge des complications nutritionnelles 

Prévention de la dénutrition : 
• Optimiser les apports caloriques et nutritionnels (en tenant compte de la restriction hydrique parfois 

nécessaire) tous les jours, dès le premier jour de vie : ajout précoce de protéines 2g/kg à J0 et 3g/kg dès 
les premiers jours ; lipides débutés à J1 et rapidement augmentés à 2 voire 3g/kg/j par voie intra 
veineuse ; glucose adapté en fonction de la tolérance et pouvant atteindre 14-16 g/kg/j en quelques jours; 

• Discuter la mise en place d’une gastrostomie s’il existe des troubles sévères de l’oralité persistants en 
tenant compte du risque opératoire si la pose n’a pas été réalisée lors de la chirurgie initiale ; 

• Discuter la mise en place d’une nutrition parentérale si dénutrition persistante malgré une alimentation 
entérale et malgré un enrichissement calorique maximal. 
 

6.4.2.2 Mise en œuvre de l’allaitement maternel 

• Les bénéfices important de l’allaitement maternel doivent être expliqués aux parents pendant la 
grossesse, mais celui-ci ne doit pas être présenté comme obligatoire ; 

• Un soutien et un accompagnement à l’allaitement maternel doit être proposé dès la naissance, impliquant 
l’ensemble des équipes soignantes mais aussi au moins une conseillère en lactation ou une personne 
ayant un DIU en lactation humaine et allaitement maternel(36) ;  

• Dans l’idéal, il débute avant les six premières heures qui suivent la naissance par une expression manuelle 
de colostrum ; 

• Le colostrum sera utilisé pour effectuer des soins de bouche ; 

 
3 Note de l’AFSSAPS (janvier 2012) : Traitement de l’HTAP : aucun des médicaments cités n'a cette indication à ce jour ; 
aucun argument n’est disponible pour cautionner les propositions hors-AMM citées dans le présent document. 
4 Lettre de l’AFSSAPS aux prescripteurs diffusée le 17 novembre 2011 : dans une étude clinique menée chez des patients 
âgés de 1 à 17 ans traités par REVATIO® pour une HTAP à des doses comprises entre 10 et 80 mg trois fois par jour, un 
taux de mortalité plus élevé a été observé dans les groupes de patients recevant des doses élevées de sildénafil 
comparativement aux groupes de patients recevant des doses plus faibles. Par conséquent, il est rappelé aux  
prescripteurs de REVATIO®  de ne pas prescrire des doses supérieures à celles recommandées dans le résumé des 
caractéristiques du produit (RCP). Pour rappel, la dose recommandée dans le RCP est de 10 mg trois fois par jour en cas 
de poids corporel < 20 kg et de 20 mg trois fois par jour en cas de poids corporel > 20 kg. 
5 Note de l’AFSSAPS (janvier 2012) : l’oméprazole et l’ésoméprazole sont indiqués dans le traitement symptomatique du 
reflux gastro-œsophagien chez l’enfant de plus de 1 an et pesant plus de 10 kg. L’utilisation chez l’enfant de moins de 1 
an et de moins de 10 kg n’est pas autorisée du fait du peu de données disponibles et du fait que les formes et dosages 
disponibles ne sont pas adaptés à cette population. 
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 Un tire-lait électrique double pompage est mis à la disposition de la maman si elle souhaite allaiter ;  
• Pour les mises au sein on veillera à conseiller la mère pour la position de son bébé ; 
• Les méthodes alternatives à l’allaitement au sein doivent être connues des professionnels de santé et 

expliquées aux parents, incluant la technique Morton, l’allaitement à la paille, à la tasse.  
 
Pour les mamans dont la lactation met un peu plus de temps à s’établir (et qui souhaite un allaitement 
maternel), on pourrait compléter la ration de l’enfant avec du lait de lactarium. 

6.4.2.3 Prévention et prise en charge précoce des troubles de l’oralité alimentaire 

Les enfants porteurs de HCD sont à risque de développer des troubles de l’oralité alimentaire qui peuvent 
être au moins partiellement prévenus. 
Les parents doivent être informés de l’existence possible de ces troubles afin d’en assurer la détection et la 
prise en charge la plus précoce possible. 
Un guide a été rédigé par les équipes du centre de référence afin de guider les équipes médicales et 
paramédicales dans la prise en charge des enfants porteurs de HCD. 
Ce guide est disponible via le lien suivant : https://www.fimatho.fr/images/site-hernies/guide_oralite1.pdf 

6.4.2.4 Autres traitements 

• Hydrolysat de caséine : pas d’utilisation systématique d’hydrolysat de caséine mais le diagnostic d’IPLV 
devra être rapidement évoqué en cas de symptômes compatibles et un test thérapeutique (utilisation 
d’un hydrolysat de caséine puis d’un lait semi élémentaire et/ou d’une préparation à base de protéines 
de riz) devra être réalisé.  

6.4.3 Prévention et prise en charge des autres complications 

• Traitement orthopédique d’une scoliose ou d’une déformation thoracique ; 
• Dépistage et traitement des otites séreuses et des troubles auditifs. 

6.5 PROMOUVOIR LES INTERACTIONS PRECOCES PARENT-ENFANT 

• La présence des parents auprès de leur bébé est favorisée tout au long de l’hospitalisation. Dès que 
possible, la famille doit pouvoir accéder à une chambre parent-bébé ;  

• Promouvoir l’allaitement maternel ; 
• Favoriser l’implication des parents dans les soins (cocooning parental) ; 
• Renforcer les compétences parentales ; 
• Soutien psychologique. 

6.6 ÉDUCATION THERAPEUTIQUE ET MODIFICATION DU MODE DE VIE 

L’éducation thérapeutique se prépare de façon coordonnée dès la période néonatale avec l’ensemble des 
professionnels concernés, incluant le médecin coordonnateur référent qui aura été identifié, les spécialistes 
d’organes, le pédiatre ou le médecin généraliste, la PMI, le CAMSP, l’assistante sociale, le psychologue , 
l’infirmière-puéricultrice, le kinésithérapeute et l’orthophoniste. Dans les situations de pathologies 
chroniques lourdes (HTAP sévère nécessitant un traitement parentéral, oxygénothérapie à domicile, 
trachéotomie, alimentation parentérale ou entérale à domicile), l’éducation thérapeutique fera intervenir 
l’hospitalisation à domicile. 

 
L’éducation thérapeutique portera en particulier sur les points suivants : 
• Information sur la maladie et ses complications potentielles ; 
• Prévention des infections respiratoires : vaccination antigrippale et anticoquelucheuse des parents et de 

l’entourage  (fratrie, grands-parents, assistante maternelle...), vaccinations de l’enfant notamment 
antipneumococcique et antigrippale, organisation d’un mode de garde adapté en évitant la crèche 
(proposer un congé parental), éviction des environnements à risque (transport en commun, contact 
rapproché avec d’autres enfants surtout d’âge différent), mesures de prévention adaptées en cas 
d’infections virales familiales ; 

• Les parents seront avertis des risques du tabagisme passif, surtout en cas d’insuffisance respiratoire 
chronique et/ou d’hypertension pulmonaire et orientés si besoin vers une aide au sevrage tabagique ; 

• Eviction des allergènes dans les familles à risque allergique (acariens, moisissures) ; 
• Traitement précoce d’une hypertension artérielle pulmonaire résiduelle ou chronique. Ces traitements 

nécessitent habituellement une surveillance spécifique : 
- la survenue de pâleur, sueurs, crise d’angoisse, difficultés à respirer, lèvres bleutées doit amener 

à consulter en urgence, 
- en cas de prescription de Remodulin® sous-cutanée, les parents doivent apprendre à utiliser le 

matériel servant à l’administration du traitement (pompe,  cathéter, tubulure) et à surveiller la 
tolérance du traitement (points de ponctions) ; 

https://www.fimatho.fr/images/site-hernies/guide_oralite1.pdf
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• Promotion de l’allaitement maternel. Il convient d’informer les parents des bénéfices d’un allaitement 
dès la période anténatale. L’allaitement se met en place dès la naissance et nécessite un accompagnement 
prolongé ; 

• Prise en charge nutritionnelle avec un épaississement du lait si nécessaire (ajout de gélopectose ou de 
gumilk, lait anti-régurgitation) et une optimisation des apports alimentaires (si besoin enrichissement 
du lait) ; 

• Surveillance de la courbe staturo-pondérale ; 
• Prévention et surveillance des troubles de l’oralité alimentaire. Les parents seront formés de façon à 

soutenir les compétences orales de leur bébé (« guidance en oralité ») ; 
• Surveillance des troubles de l’alimentation : régurgitations, vomissements, aversion alimentaire ; 
• Surveillance des signes de récidive ou de complications chirurgicales (troubles respiratoires ou digestifs) 

; 
• Information et orientation vers la PMI, le CAMSP selon les situations ; 
• Information des parents concernant les possibilités de projets d’accueil individualisés (PAI) scolaires. 
• Mise en place de la carte d’urgence (ANNEXE 9 Carte d’urgence pour la Hernie de coupole 

Diaphragmatique) 

6.7 RECOURS AUX ASSOCIATIONS DE PARENTS 

Il existe actuellement en France deux associations de parents : l’APEHDia (Association pour Encourager la 
recherche sur la HCD. www.apehdia.com) et l’association L.E.O.N.O.R.E (Lutter Ensemble cOntre la herNie 
diaphragmatique cOngénitale en Région cEntre- (https://www.association-leonore.com).  
Ces deux associations sont actives et participent à la journée annuelle du centre de référence. APEHDia 
participe à la journée annuelle de la filière FIMATHO.  
 
Il existe également d’autres associations en particulier pour les enfants présentant des troubles de l’oralité 
(Miam-Miam, La vie par un fil).  
Toutes les références pour joindre les associations sont disponibles sur le site internet du Centre de référence 
maladies rares (CRMR) de la Hernie de coupole Diaphragmatique et de la filière de santé nationale des 
maladies rares abdomino-thoraciques FIMATHO (ANNEXE 8 Coordonnées du centre de référence, de la 
filière et des associations). 

Ces associations permettent d’établir une communication directe avec des personnes confrontées aux mêmes 
réalités, de partager des expériences à travers des forums, un espace documentaire et des groupes d’usagers. 
Elles favorisent la prévention et le bon respect du parcours de soin. 

7 SUIVI DES ENFANTS 

7.1 OBJECTIFS PRINCIPAUX 

• Organiser une surveillance multidisciplinaire du patient ; 
• Evaluer l’efficacité, la tolérance et l’observance des traitements ; 
• Dépister les complications de la maladie, les prendre en charge et les suivre ; 
• Dispenser une information adaptée et personnalisée aux parents tout au long de la prise en charge 

(médecin référent) ; 
• Evaluer le retentissement psychologique, familial et scolaire et proposer un accompagnement 

psychologique ; 
• Poursuivre la prise en charge jusqu’à l’âge adulte et organiser le relais avec la médecine adulte ; 
• Optimiser la prise en charge de proximité (hôpital, médecin traitant, rééducation, orthophonie, aide 

psychologique, PMI, CMP, CAMSP, MDPH) ; 
• Informer sur l’existence d’associations de parents, ainsi que sur les sites Internet et institutionnels. 

7.2 PROFESSIONNELS IMPLIQUES 

Le suivi est multidisciplinaire et organisé par le médecin coordonnateur en lien avec les différents 
intervenants hospitaliers et libéraux afin d’assurer une continuité des soins : 
• Les médecins spécialistes : chirurgien pédiatre, pneumologue pédiatre, cardiopédiatre, gastro-

entérologue pédiatre, neurologue pédiatre, ORL pédiatre, chirurgien orthopédiste, radiopédiatre, tout 
autre spécialiste dont l’avis est nécessaire en fonction du tableau clinique ; 

• Le médecin traitant (généraliste ou pédiatre), indispensable au suivi à domicile et pour faire le relais avec 
le médecin référent concernant l’évolution d’un enfant porteur d’une HCD ; 

• Les personnels paramédicaux infirmiers (ère)s, puéricultrices ; 
• Les masseurs-kinésithérapeutes (kinésithérapie respiratoire et motrice) ; 
• Les diététiciens(ne)s et orthophonistes pour prévenir et traiter les troubles de l’oralité ; 
• Le médecin de PMI, le médecin et l’infirmière scolaires afin de faciliter et encadrer une intégration ou 

éviter des interdictions ou exclusion des enfants suivis pour une HCD ; 

http://www.apehdia.com/
https://www.association-leonore.com/
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• Les services de soins à domicile en cas de nutrition artificielle ou oxygénation ; 
• Le CAMSP, le CMP, la MDPH si besoin ; 
• Les psychologues ; 
• Les assistants sociaux. 

7.3 SUIVI SPECIALISE 

Près de la moitié des enfants porteurs d’une HCD survivants vont présenter des séquelles. Elles sont 
nombreuses et concernent essentiellement la sphère respiratoire et digestive (cf. tableau 2). Ces 
complications sont immédiates ou retardées. Elles requièrent une prise en charge et un suivi spécialisé 
multidisciplinaire organisés par le médecin coordonnateur afin de les dépister et les traiter. L’organisation 
du suivi doit se préparer avant la sortie d’hospitalisation lors d’une réunion multidisciplinaire et en lien avec 
les intervenants de ville (médecin traitant, orthophoniste, masseur-kinésithérapeute, psychologue, etc.) et les 
structures institutionnelles (PMI et CAMSP). 
 
Tableau 2 - Complications à moyen et long terme 

Types de complications Symptômes Fréquence 

Respiratoires 

Dysplasie broncho-pulmonaire  
HTAP persistante  
Asthme 
Pneumopathie 

22 à 52 % 
Pas de données  
15 % à 5 ans 
7 à 33 % 

Digestives 
Reflux gastro-œsophagien 
Œsophagite 

45 à 90 % 
50 % des adultes 

Nutritionnelles 
Troubles de l’oralité  
Gastrostomie 
Retard de croissance 

25 % 
33 % à 1 an et 7% à 2 ans 
50 % à 1 an 

Chirurgicales 
Occlusion sur bride 
Récidive hernie 

20 % 
8 à 50 % 

Neurologiques 
Asymétrie motrice Hypotonie 
Trouble langage et comportement 

12 % 

Orthopédiques 
Déformation thoracique 
Scoliose 

21 à 48 % 
5 à 27 % 

Auditives Surdité Pas de données 

 
Le calendrier de suivi hospitalier proposé dans ce PNDS est inspiré des données de la littérature portant sur 
le suivi à long terme de patients porteurs de HCD et de la pratique quotidienne.  Son utilisation doit tenir 
compte des ressources humaines disponibles dans chaque équipe et des organisations déjà mises en place 
dans chaque centre. Il s’agit d’une proposition visant à harmoniser le suivi à très long terme. À l’heure actuelle, 
le suivi est recommandé durant toute l’enfance et probablement à l’âge adulte avec une passation à une autre 
équipe. Cependant, nous n’avons pas de recul sur une prise en charge à si long terme. 

Consultations systématiques avant la sortie 
• Bilan global avant la sortie d’hospitalisation avec : 

- évaluation cardio-pulmonaire : gaz du sang, oxymétrie nocturne, échographie cardiaque, 
radiographie  thoracique, +/- scanner thoracique et fibroscopie trachéobronchique sur signes 
d’appel cliniques ; 

- évaluation neurosensorielle : échographie transfontanellaire et  potentiels évoqués auditifs ; 
- +/- fond d’œil, électroencéphalogramme ou IRM cérébrale sur signes d’appel cliniques ; 
- recherche de  reflux gastro-œsophagien avec examens complémentaires sur signes d’appel 

cliniques : pH-métrie +/- TOGD. 
• Evaluation de l’oralité : bilan orthophonique si possible 

Consultations systématiques de suivi 

• Avant la sortie, une réunion est organisée par le médecin coordonnateur avec le médecin traitant, les 
autres médecins spécialistes impliqués, les prestataires de service, le masseur-kinésithérapeute, 
l’orthophoniste, la psychologue, la PMI. Elle permet la prise en charge multidisciplinaire après la sortie. 

Les consultations de suivi préconisées se dérouleront selon le planning suivant : tous les 3 mois la première 
année, tous les 6 mois la deuxième année puis tous les ans jusqu’à la passation de relais aux médecins 
d’adultes. 
 
Les points d’attention et les examens à réaliser sont résumés dans le tableau suivant : 
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Suivi clinique 
pluridisciplinaire 

Pédiatre + Chirurgien à chaque consultation 
Autres sur-spécialistes selon symptômes 

 
Evaluation 

Oralité 
Alimentaire 

 

Attention particulière lors des grandes étapes : Diversification, cuillère, 
introduction des morceaux et des textures non lisses.  

Questions concernant les textures acceptées, le plaisir de manger, les goûts 
préférés… 

Echelle de Montréal de 6 mois à 6 ans (37 & Annexe 10) 
Avis spécialisé si dépistage positif 

Evaluation 
staturo-

pondérale, 
nutritionnelle et 
du Reflux Gastro 

Œsophagien 

Poids, Taille avec percentiles à chaque consultation 
Repérage précoce de tout infléchissement 

Suivi diététique pour évaluation calorique +/- enrichissement 
Orthophoniste si trouble de l’oralité alimentaire 

+ /- gastropédiatre rapidement mis en place 
PC systématique jusqu’à 3 ans 

Recherche de signes pouvant faire évoquer un Reflux Gastro Œsophagien 

Suivi Neuro 
sensoriel 

Vérifier dépistage PEA à la sortie 
Evaluation clinique de l’audition jusqu’à bonne acquisition du langage 

Refaire PEA si doute 
Evaluation neurologique clinique à chaque consultation 

(Echelle de Denver jusqu’à 6 ans) 
Evaluation spécialisée si besoin 

Evaluation 
chirurgicale et 
orthopédique 

Dépistage précoce de l’ectopie testiculaire (38) 
Signes évocateurs de brides / syndromes sub-occlusifs 

Cicatrice(s) et gastrostomie 
 Scoliose, déformation thoracique, attention accrue à l’adolescence 

 

Vaccinations et 
prophylaxie 

Vaccination antigrippale et coqueluche de l’entourage tant que enfant non vacciné 
Prophylaxie anti-VRS 1er hiver si HTAP ou O2 dépendance 

Vaccination anti grippale annuelle dès 6 mois 
Respect du calendrier vaccinal 

Clinique 
respiratoire 

Recherche de tout évènement depuis la consultation précédente, recherche 
systématique de dyspnée ou de toux d’effort, de toux nocturne, d’anamnèse en 

faveur de symptômes allergiques. 
 Suivi pneumo pédiatrique renforcé avec éventuel traitement de fond selon 

évolution 
AIDE AU SEVRAGE SI TABAGISME PASSIF 

Paraclinique 
respiratoire 

Radios de thorax 2 fois par an les 2 premières années puis tous les 3 ans ou sur 
point d’appel clinique (digestif ++) 

Vigilance accrue si plaque 
EFR à 6/7 ans 

(avec pléthysmographie et test de marche) 

HTAP 

Arrêt des contrôles systématiques après 2 échographies normales à 1 mois 
d’intervalle sans traitement dont au moins une réalisée par un cardiopédiatre. 
Contrôle à refaire si chirurgie (ou examen nécessitant une ventilation) prévue, 

décompensation respiratoire, tant qu’il persiste une oxygéno-dépendance ou de 
manière systématique lors du passage à l’âge adulte. 

Patient oxygéno-
dépendant 

Suivi gaz du sang si pCO2 anormale, 
Oxymétrie nocturne + /- polysomnographie régulières, 

Surveillance HTAP 
Immunoprophylaxie anti VRS 1er et 2e hiver 

Soutien 
psychologique 

Savoir quand et à qui adresser (ressource identifiée) 

 
Ces examens ou d’autres examens (endoscopie digestive, scintigraphie pulmonaire, etc.) peuvent être réalisés 
au cas par cas, à tout moment du suivi, selon l’évolution du patient et les éventuels symptômes. 
Par exemple : 
• Si HTAP dépistée préalablement : gaz du sang, radiographie thoracique, SpO2 et échographie cardiaque ; 
• Si aggravation et/ou apparition de symptômes cliniques digestifs et/ou respiratoires : gaz du sang, 

radiographie thoracique-ASP, SpO2, échographie cardiaque. 
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Aucun examen biologique n’est prescrit de manière systématique. 
 
À chaque consultation, il faut réévaluer le bénéfice des traitements en fonction de l’examen clinique et des 
bilans complémentaires.  
Dans tous les cas, un compte-rendu de chacune des consultations ou hôpitaux de jour de ce suivi spécialisé 
est communiqué au médecin traitant. 
À tout moment, l’enfant peut être hospitalisé en cas de complications nécessitant une prise en charge 
chirurgicale, de la réanimation ou des soins ne pouvant être dispensés qu’à l’hôpital, d’où l’importance du lien 
entre la médecine hospitalière et de ville. 

7.4 SUIVI PAR LE MEDECIN TRAITANT (GENERALISTE OU PEDIATRE) 

Le médecin traitant est indispensable au suivi à domicile et à la coordination de celui-ci (surveillance, soins 
infirmiers, rééducation). Il fait le relais avec le médecin coordonnateur concernant l’évolution d’un enfant 
porteur d’une HCD. Néanmoins, tous les enfants porteurs d’une HCD doivent pouvoir bénéficier d’un suivi 
systématique en milieu hospitalier. Une lettre d’information sur les complications lui est adressée afin de le 
sensibiliser aux risques potentiels (ANNEXE 3 Lettre d’information au médecin traitant). 

 

Le médecin traitant : 
• Surveille la croissance (poids, taille, IMC, PC, courbes de croissance) et le développement psychomoteur 

de l’enfant ; 
• Donne des conseils diététiques ; 
• Diagnostique et prend en charge les maladies intercurrentes ; 
• Détecte les complications de la maladie ou des traitements chirurgicaux ou médicaux ; 
• Vérifie et/ou réalise les vaccinations de l’enfant (vaccination antipneumococcique et antigrippale) et des 

parents (vaccination antigrippale et anticoquelucheuse). 

7.5 ACCOMPAGNEMENT ET SUIVI PSYCHOLOGIQUE 

La prise en charge psychologique de la famille est actuellement insuffisante. Elle doit être proposée aux 
familles dès la période anténatale et être poursuivie jusqu’à l’adolescence. La continuité de l’information et 
de l’accompagnement devrait pouvoir être assurée pour éviter les ruptures lors du passage de la vie fœtale à 
la période néonatale, puis à l’enfance du fait de la multiplicité des intervenants spécialisés. 
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ANNEXE 1 Parcours de soins des enfants ayant une HCD 

 
 

 
CHU : centre hospitalier universitaire. 
CPDPN : centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal.  
CR : centre de référence. 
HCD : hernie de coupole diaphragmatique. 
HTAPP : Hypertension artérielle pulmonaire persistante 
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ANNEXE 2 Livret d’information aux parents 

Un livret est disponible auprès du centre de référence en version papier, ou téléchargeable sur le site internet 
du centre www.hernie-diaphragmatique.fr 

 

 

http://www.hernie-diaphragmatique.fr/
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ANNEXE 3 Lettre d’information au médecin traitant 

CENTRE  DE  REFERENCE  DES  HERNIES 

DIAPHRAGMATIQUES 

 
 

Cher confrère, 
 

Vous suivez un enfant porteur d’une hernie de coupole diaphragmatique (HCD). Un certain nombre de 
ces enfants vont présenter des séquelles. Elles requièrent une prise en charge et un suivi spécialisé que 
j’organise en fonction des complications dépistées.  
 
Il est souhaitable d’être particulièrement attentif aux principales complications décrites. Elles sont : 

- Respiratoires avec la dysplasie broncho-pulmonaire, l’hypertension artérielle pulmonaire 
persistante, les pneumopathies et l’asthme ; 

- Digestives avec le reflux gastro-œsophagien ; 
- Nutritionnelles avec un retard de croissance staturo-pondérale et des troubles de l’oralité ; 
- Chirurgicales avec l’occlusion sur brides et la récidive de la hernie ; 
- Neurologiques comme des troubles du tonus, des troubles du langage et du comportement ; 
- Orthopédiques à type de scoliose et de déformation thoracique ; 
- Auditives. 

Pour toute complication/question, n’hésitez pas à me contacter. 
 
Je me permets de vous rappeler la conduite à tenir spécifique à ces enfants en cas de 
complication. 
 
 
En cas de détresse respiratoire aiguë 
• Maintenir en proclive. 
• Mesurer la saturation en oxygène si possible. 
• Assurer un traitement symptomatique (désencombrement des voies aériennes supérieures et 
oxygénothérapie). 
• Organiser un transfert en unité spécialisée, aux urgences pédiatriques ou en réanimation pédiatrique 
(appel du 15 en prévenant le médecin régulateur de la pathologie en cause), selon la gravité de la 
détresse respiratoire. 
• Evoquer la possibilité : 

- d’une récidive de la hernie, 
- d’une poussée d’HTAP, 
- d’une décompensation de l’insuffisance respiratoire chronique, 
- d’une virose ou d’une pneumopathie infectieuse ou d’inhalation devant un tableau fébrile et des 

anomalies de l’auscultation, 
- d’une crise d’asthme devant une dyspnée sifflante expiratoire. 

 
 
En cas de syndrome occlusif 
• Mettre à jeûn, 
• Organiser un transfert en unité spécialisée, aux urgences pédiatriques ou en service de chirurgie en 
prévenant le médecin de la pathologie en cause. 
• Evoquer la possibilité : 

- d’une occlusion sur bride, 
- d’une récidive de la hernie. 
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En cas de malaise 
• Assurer un traitement symptomatique (désencombrement des voies aériennes supérieures et 
oxygénothérapie). 
• Organiser un transfert en unité spécialisée, aux urgences pédiatriques ou en réanimation pédiatrique 
(appel du 15 en prévenant le médecin régulateur de la pathologie en cause), selon la gravité. 
• Evoquer la possibilité : 
- d’une poussée d’HTAP, 
- d’une hypertonie vagale sur un reflux gastro-œsophagien 
- d’une hypoglycémie et/ou déshydratation lié à un problème d’alimentation (NEDC).      
 
En cas d’extraction accidentelle du bouton ou de la sonde de gastrostomie 
• Le premier changement de bouton/sonde doit s’effectuer à l’hôpital, l’enfant doit être adressé avec le 
bouton de secours qu’on lui aura prescrit. 
• Repositionner une sonde ou un bouton en urgence dans les 6 heures car il existe un risque de fermeture 
spontanée rapide de l’orifice de gastrostomie. 
• Utiliser le même diamètre et la même longueur de bouton que le précédent 
• Respecter les consignes (volume de remplissage du ballonnet) du matériel utilisé. 
• Contrôler le bon positionnement de la sonde ou du bouton après remplacement. 
• S’assurer que la mobilisation est indolore (rotation et mobilité antéro-postérieure). 
• Injecter et aspirer un peu d’eau ou de produit hydrosoluble et faire un contrôle radiologique au moindre 
doute. 
• Prescrire une nouvelle sonde ou bouton. 
 
 
Respecter les contre-indications médicamenteuses 
 
 
 
Pour toute information concernant l’enfant, consulter : 
Médecin coordonnateur : Dr ………….. 
Hôpital  
Adresse 
Tel  

 
En cas d’hospitalisation adresser l’enfant à : 
Hôpital  
Adresse 
Tel Urgences pédiatriques :  
Tel Réanimation pédiatrique :  
 
 
Je reste à votre entière disposition pour tout renseignement complémentaire et vous prie de croire, cher 
Confrère, à l’expression de mes sentiments les meilleurs. 

 
 

Dr ………………………. 
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ANNEXE 4 Prescription médicamenteuse 
Plusieurs spécialités pharmaceutiques mentionnées dans ce PNDS pour la prise en charge thérapeutique de 
l’enfant sont utilisées dans une indication ou des conditions d’utilisation non prévues dans l’AMM. 
 
Il est rappelé que : 
● la prescription de la spécialité est possible6, en l'absence d'alternative médicamenteuse appropriée, si 

l'indication (ou les conditions d'utilisation) a (ont) fait l'objet d'une recommandation temporaire 
d'utilisation (RTU) ou si le prescripteur juge indispensable, au regard des données acquises de la science, 
le recours à cette spécialité pour améliorer ou stabiliser l'état clinique du patient. Dans ce cas : 

✔ le patient doit être informé du caractère hors AMM de la prescription, « de l’absence d’alternative 
médicamenteuse appropriée, des risques encourus et des contraintes et bénéfices susceptibles 
d’être apportés par le médicament », des conditions de prise en charge par l’assurance maladie ; 

✔ la mention "Prescription hors autorisation de mise sur le marché” doit figurer sur l’ordonnance; 

✔ la prescription doit être motivée dans le dossier médical du patient. 
● l’Agence nationale de sécurité du médicament et des produits de santé (ANSM) peut s’appuyer sur le 

PNDS pour élaborer une RTU de la spécialité dans l’indication hors AMM, s’il n’existe pas d’alternative 
médicamenteuse appropriée7 ; 

● la spécialité peut faire l’objet d’une prise en charge ou d’un remboursement par l’assurance maladie dans 
l’indication hors AMM, à titre dérogatoire et pour une durée limitée, après avis de la HAS, à condition 
qu’elle ait fait l’objet au préalable d’une RTU et que son utilisation soit indispensable à l'amélioration de 
l'état de santé du patient ou pour éviter sa dégradation8. 

 
6 Article L. 5121-12-1 du code de la santé publique. 
7 Article L. 5121-12-1 du code de la santé publique. 
8 Article L. 162-17-2-1 du code de la sécurité sociale (CSS). 



 

25 
Protocole National de Diagnostic et de Soins – Hernie de Coupole Diaphragmatique 
Centre de référence de la Hernie de Coupole Diaphragmatique 

ANNEXE 5 Prise en charge thérapeutique : professionnels impliqués 

La prise en charge thérapeutique est multidisciplinaire et supervisée par un médecin hospitalier 
coordonnateur (cf. chapitre 6). 
 
Elle est réalisée par : 

• Les médecins spécialistes : anesthésiste en pédiatrie, pédiatre réanimateur, néonatologue, chirurgien 
pédiatre, pneumologue pédiatre, cardiopédiatre, gastro-entérologue pédiatre, neurologue pédiatre, 
ORL pédiatre, radiopédiatre, tout autre spécialiste dont l’avis est nécessaire en fonction du tableau 
clinique ; 

• Les infirmiers (ère)s, puéricultrices ; 
• Les masseurs-kinésithérapeutes (kinésithérapie respiratoire et motrice) ; 
• Les diététiciens (nes) et orthophonistes pour prévenir et traiter les troubles de l’oralité ; 
• Les psychologues : après le contact avec la famille en période initiale, un suivi psychologique est 

souhaitable dans la majorité des cas et notamment en cas de formes compliquées. Le psychologue et 
la famille peuvent décider de l’interruption de ce suivi si celui-ci n’est plus utile ; 

• Les assistants sociaux ; 
• Les professionnels des structures de rééducation (type CAMSP) : psychomotriciens, médecins 

rééducateurs. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  



 

26 
Protocole National de Diagnostic et de Soins – Hernie de Coupole Diaphragmatique 
Centre de référence de la Hernie de Coupole Diaphragmatique 

ANNEXE 6 Méthode d’élaboration du PNDS et stratégie de recherche documentaire 

 
1 Méthode d’élaboration du PNDS 
La méthode utilisée pour l’élaboration de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) repose, d’une 
part sur l’analyse et la synthèse critique de la littérature médicale disponible, et,  d’autre part, sur l’avis d’un 
groupe multidisciplinaire de professionnels concernés par le thème du PNDS. 
Rédaction du PNDS 
Un groupe de travail multidisciplinaire et pluri-professionnel est constitué par le centre de référence. Il est 
composé de professionnels de santé impliqués dans la prise en charge de la maladie (professionnels 
appartenant aux centres de référence et de compétences, autres professionnels) et de représentants 
d’associations de patients. Après analyse et synthèse de la littérature médicale et scientifique pertinente, le 
groupe de travail rédige une première version du PNDS qui est soumise à un groupe de lecture. 
Le groupe de lecture est constitué par le centre de référence selon les mêmes critères que le groupe de travail. 
Il donne un avis sur le fond et la forme du document, en particulier sur la lisibilité et l’applicabilité du PNDS. 
Les commentaires du groupe de lecture sont ensuite analysés et discutés par le groupe de travail qui rédige 
la version finale du PNDS. 
Gestion des conflits d’intérêts 
Tous les membres du groupe de travail ont rempli une déclaration publique d’intérêt. 
 
Réunions des groupes de rédaction et de lecture 
Le groupe de rédacteurs s’est réuni à plusieurs reprises en présentiel et téléconférence afin de travailler sur 
la révision du document : 06/03/2018, 22/05/2018, 30/11/2018, 20/12/2018, 01/02/2019, 25/04/2019, 
08/05/2019 et 29/07/2019. 
La révision du PNDS a été abordée lors des journées annuelles du centre de référence les 28/06/2018 et 
16/05/2019. L’assemblée présente a ainsi été sollicitée sur certains points du document. 
La relecture du document a été réalisée sur la période du 28/10/2019 au 06/12/2019 par le groupe de 
relecteurs. 
 
Le document a été finalisé lors d’une téléconférence en présence des rédacteurs, qui ont revu les remarques 
des relecteurs et modifié le document en conséquence, le 10/12/2019. 
 
 
2 Stratégie de recherche documentaire 
Recherche documentaire 
La recherche de références bibliographiques a été faite à partir des bases de données bibliographiques 
automatisées PubMed et Cochrane de 1990 à 2019. 
Le mot-clé utilisé : 
• Congenital diaphragmatic hernia (CDH)  
 
Critères de sélection des articles 
Tous les types de publications (séries de cas, études de cohortes, études rétrospectives, études randomisées, 
méta-analyses) ont été sélectionnés. 
 
Résultats 
● nombre de références obtenues : PubMed : 3698 et Cochrane et méta analyse : 21 ; 
● nombre d’articles analysés : 400 ; 
● nombre d’articles cités dans la bibliographie finale : 38. 
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ANNEXE 7 Liste des participants 

Ont participé à l’élaboration du PNDS : 
 
Rédacteurs 

Pr Laurent STORME, Réanimateur pédiatre, Lille 
Pr Alexandra BENACHI, Gynécologue-obstétricien, Clamart  
Dr Julia BOUBNOVA, chirurgien pédiatrique, Marseille 
Dr Nicoleta PANAIT, chirurgien pédiatrique, Marseille (février 2020) 
Dr Sébastien MUR, Réanimateur Pédiatre, Lille 
 
Groupe de travail pluridisciplinaire / relecture 

Dr Jérôme MASSARDIER  
Pr Cyril FLAMANT 
Dr Sébastien BLANC 
Dr Julia GUILBERT 
Dr Virginie FOUQUET 
Dr Alexis ARNAUD   
Dr Marion DAVID  
Dr Nicolas SANANES 
Mme Fanny CAUVET 
Mr et Mme BAILLY 
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ANNEXE 8 Coordonnées du centre de référence, de la filière et des associations 
 
Centre de référence maladies rares Hernie de coupole Diaphragmatique 

Site de Lille 
Coordonnateur : Pr STORME Laurent, Clinique de Médecine néonatale 
Hôpital Jeanne de Flandre – Avenue Eugène Avinée - Lille CEDEX 59037 
Mail : crmrhcd@chru-lille.fr 
Tél. : 03 20 44 61 99 
Fax : 03 20 44 62 36 
 
Site de Clamart 
Coordonnateur : Pr BENACHI Alexandra, service de Gynécologie-obstétrique 
Hôpital Antoine Béclère – 157, rue de la Porte de Trivaux – 92141 Clamart 
Mail : dan.beclere@aphp.fr 
Tél. : 01 45 37 47 70 ou 44 02 
Fax : 01 46 30 94 93 
 
Site de Marseille  
Coordonnateur : Dr Julia Boubnova, service de Chirurgie pédiatrique viscérale 
A partir de février 2020 Dr Nicoleta Panait, Chirurgie viscérale et urologie pédiatrique  
Hôpital Timone - Enfants – 264, rue Saint-Pierre - 13385 Marseille CEDEX 05 
Tél. : 04 91 38 84 71  
Fax : 04 91 38 47 14 
Mail : s.refhernies@ap-hm.fr 
 
Site Internet : www.hernie-diaphragmatique.fr 
  

Associations  

APEHDia 
Mail : contact@apehdia.org 
Site internet : http://www.apehdia.org/ 
 
Groupe Miam Miam 
Mail: contact@groupe-miam-miam.fr 
Site Internet : http://www.groupe-miam-miam.fr 
 
Association LEONORE (Lutter Ensemble Contre la Hernie Diaphragmatique Congénitale en Région Centre) 
Mail: asso.leonore@gmail.com 
Site Internet : https://www.association-leonore.com/ 

 
Filière nationales maladies rares 

FIMATHO : filière de santé des maladies rares abdomino-thoraciques 
Coordination : Pr Gottrand Frédéric 
Hôpital Jeanne de Flandre – Avenue Eugène Avinée - Lille CEDEX 59037 
Tel : 03 62 94 39 82 (accueil) 
Contact : fimatho@chru-lille.fr 
Site internet : www.fimatho.fr 
 
 

  

mailto:crmrhcd@chru-lille.fr
mailto:dan.beclere@aphp.fr
mailto:s.refhernies@ap-hm.fr
http://www.hernie-diaphragmatique.fr/
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http://www.fimatho.fr/


 

29 
Protocole National de Diagnostic et de Soins – Hernie de Coupole Diaphragmatique 
Centre de référence de la Hernie de Coupole Diaphragmatique 

ANNEXE 9 Carte d’urgence pour la Hernie de coupole Diaphragmatique 

Une carte d’urgence est disponible auprès du médecin du centre de référence ou de compétence. Elle est 
disponible en français et en anglais. 
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ANNEXE 10 Test de Denver et échelle de Montréal 

Test de Denver 
 
D’après  
Recommandations pour la pratique clinique - Propositions portant sur le dépistage individuel chez 
l’enfant de 28 jours à 6 ans, destinées aux médecins généralistes, pédiatres, médecins de PMI et médecins 
scolaires. Argumentaire Septembre 2005 
Service des pratiques professionnelles, HAS. 
 
Descriptif 
Ce test concerne les enfants âgés de 2 semaines à 6 ans. Il explore les principales acquisitions de l’enfant au 
travers de 4 rubriques : langage, contact social, motricité fine et motricité globale. 
Il se présente sous la forme d’un tableau précisant pour chacune des 4 rubriques des éléments attendus en 
fonction de l’âge de l’enfant. La variabilité individuelle normale pour chaque épreuve est représentée par un 
rectangle : le rectangle débute à l’âge où 25 % de la population passe l’épreuve, un tiret est placé à l’âge où ce 
pourcentage est de 50 %, une zone grisée débute pour un pourcentage de 75 % et se termine à 90 % de 
réussite dans la population. Avant de passer l’épreuve, il faut tirer un trait au niveau de l’âge chronologique 
de l’enfant. Les épreuves proposées sont celles situées directement à gauche de ce trait, c'est-à-dire celles que 
réussissent 90 % des enfants de son âge, puis des épreuves plus difficiles sont proposées. À la fin de 
l’évaluation, on détermine si l’enfant a des acquisitions en rapport avec son âge chronologique ou si elles sont 
décalées, et dans ce cas le retard est chiffré. 
Une traduction française est disponible, publiée par Tardieu en 1992. 
Tardieu M. Développement psychomoteur de l'enfant : éléments d'appréciation. Rev Prat (MG) 1992;42(1):113-7. 
 
Faisabilité 
Selon une revue américaine portant sur les différents tests de développement, la passation et la cotation du 
test de Denver prennent entre 20 et 25 minutes (Glascoe FP, Martin ED, Humphrey S. A comparative review of 

developmental screening tests. Consumer reports. Pediatrics 1990;86(4 ):547-54). 

 
Echelle de Montréal 
 
L’échelle d’alimentation de L’Hôpital de Montréal pour enfants : Un bref outil de dépistage 
bilingue pour repérer les problèmes alimentaires 
M Ramsay, C Martel, M Porporino, C Zygmuntowicz. The Montreal Children’s Hospital Feeding Scale: A brief bilingual 
screening tool for identifying feeding problems. Paediatr Child Health 2011;16(3):147-151. 
 
OBJECTIF : Établir les caractéristiques psychométriques d’un bref outil bilingue de rapport en 14 points par 
les parents (l’échelle d’alimentation de L’Hôpital de Montréal pour enfants [échelle d’alimentation-HME]) 
récemment conçu pour repérer les problèmes alimentaires chez les enfants de six mois à six ans. 
MÉTHODOLOGIE : Pour établir la validité conceptuelle de l’outil, 198 mères d’enfants ayant consulté au 
cabinet de pédiatres communautaires (échantillon normatif) et 174 mères d’enfants ayant été aiguillés vers 
une clinique d’alimentation (échantillon clinique) ont rempli l’échelle. Pour obtenir la fiabilité de test-retest, 
les chercheurs ont réadministré l’échelle d’alimentation-HME à 25 enfants de chaque échantillon. 
RÉSULTATS : L’excellence de la validité conceptuelle a été confirmée lors de la comparaison des indices 
moyens (± ÉT) des échantillons normatifs et cliniques (indice moyen de 32,65±12,73 par rapport à 
60,48±13,04, respectivement; P<0,01). La fiabilité de test-retest était élevée dans les deux groupes (normatif 
r=0,845, clinique r=0,92). 
CONCLUSION : L’échelle d’alimentation-HME peut être utilisée par les pédiatres et les autres professionnels 
de la santé pour déceler rapidement des problèmes alimentaires. 
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