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INTRODUCTION 

 

Les malformations anorectales (MAR) font partie d’un spectre malformatif dû à une séparation 

anormale entre le tractus uro-génital et le tractus digestif pendant la vie embryonnaire.  

La prévalence des MAR est de 1/2000 - 1/5000 naissances vivantes [1–5], ce qui en fait une 

pathologie relativement fréquente parmi l'ensemble des pathologies congénitales. Les garçons sont 

plus souvent atteints avec un sex-ratio de 1,6 [5]. 

 

Le processus embryologique conduisant aux MAR ne reste que partiellement compris [6]. Le canal 

anal et le rectum proviennent de l'intestin postérieur primitif, dont la partie terminale forme le 

cloaque, qui se connecte à la peau par la membrane cloacale. Le cloaque se divise en voies 

urogénitales et anorectales par le septum mésoblastique urorectal, constitué des replis de Tourneux 

(progression rostrocaudale) et des replis de Rathke (progression latérale) [3,7]. La membrane 

cloacale se divise en membrane urogénitale antérieure et une membrane anale postérieure qui 

s'ouvrent après la 10ème semaine de gestation. Ces replis mésoblastiques sont également à 

l'origine de la musculature périnéale. 

Le canal anal est formé par une muqueuse et est entouré sur toute sa longueur par le sphincter 

externe et interne. Les sphincters sont fonctionnels et permettent une fermeture anale fonctionnelle 

à partir de 20SA [8]. La continence est permise par plusieurs systèmes musculaires [Figure 1] : le 

sphincter externe (muscle strié composé d'une partie profonde, superficielle et sous-cutanée), le 

sphincter interne (muscle lisse en continuité avec la musculeuse rectale), et les muscles releveurs 

de l'anus composés de 3 faisceaux (pubococcygien, puborectal et iliococcygien) [3,9]. 

 

Figure 1 : Complexe sphinctérien anal normal (coupe coronale) 

 

 

 

 

 

 

1 = muscle ilio-coccygien ;  

2 = muscle pubo-rectal ;  

3 = sphincter interne de l’anus ;  

4 = faisceau profond du sphincter 

externe de l’anus ;  

5 = faisceau superficiel du sphincter 

externe de l’anus ;  

6 = faisceau sous-cutané du 

sphincter externe de l’anus 
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Schéma par Dr Virginie PINEAU 
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Les MAR sont la conséquence d'anomalies survenant entre la 6ème et la 10ème semaine de 

développement embryonnaire[4], qui peuvent être un défaut de migration de l'intestin postérieur 

primitif, un défaut de septation du cloaque, ou une anomalie de la résorption de la membrane anale 

et du système musculaire. Il s'agit d'un large spectre malformatif qui peut aller de légères anomalies 

de l'anus, à une forme extrême de cloaque pour les filles (1/50000 naissances vivantes [10–12]), 

en passant par toute forme de fistule urorectale. L'étiologie de ces malformations est 

multifactorielle, de nombreux facteurs de risque ont été évoqués [5], avec une participation 

importante de facteurs génétiques [1,5]. En effet, d’après Falcone et al., dans 1,4% des cas, un 

membre de la famille est également porteur d’une MAR, et dans 2,4% des cas, un membre de la 

famille a une autre anomalie congénitale [13]. 

 

L'impact d’une MAR dépend principalement de la complexité de la malformation et du niveau de 

la fistule, et de son caractère isolé ou associé (50-80%) à d'autres malformations ou syndromes 

génétiques (VACTERL, syndrome de Currarino, aneuploïdies, anomalies géniques, ...). Malgré 

les 3 échographies morphologiques réalisées pendant la grossesse et les améliorations 

technologiques constantes de l'imagerie anténatale, seulement 1 à 16% des MAR sont 

diagnostiquées en période anténatale [4,14–16].  

 

L’objectif de cette étude est de contribuer à une meilleure compréhension des malformations 

anorectales concernant leur diagnostic prénatal et leur devenir post-natal et ainsi d'identifier les 

moyens d'améliorer le conseil prénatal.
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MATERIELS ET METHODES 

 

Patients  

Dans cette étude rétrospective monocentrique, nous avons inclus tous les fœtus et nouveau-nés nés 

entre janvier 2010 et septembre 2020 présentant des malformations anorectales, diagnostiquées à 

partir d’examens radiologiques postnatals et de rapports de chirurgie ou d'autopsie au CHU de 

Montpellier. Les enfants suivis par le service de chirurgie pédiatrique du CHU de Montpellier mais 

nés et vivants à l’étranger ont été exclus de l’étude.  

Les données anténatales ont été recueillies afin de classer les enfants en 3 groupes :  

- Groupe 1 : enfants avec diagnostic anténatal de malformation anorectale, 

- Groupe 2 : enfants présentant d'autres anomalies échographiques anténatales sans 

diagnostic de malformation anorectale, 

- Groupe 3 : enfants avec échographies anténatales normales.  

 

Pour chaque enfant, les données suivantes ont été recueillies : les antécédents maternels lorsqu'ils 

étaient indiqués dans le dossier médical, la parité, grossesse singleton ou multiple, les comptes 

rendus des échographies anténatales et des autres examens anténatals réalisés (dépistage de la 

trisomie 21, IRM, échographie cardiaque, amniocentèse), les comptes rendus des réunions 

pluridisciplinaires anténatales, l’issue de la grossesse (naissance vivante, interruption médicale de 

grossesse, mort fœtale in utero), terme et lieu de l'accouchement, poids de naissance, comptes 

rendus d'imagerie post-natale et autres explorations (génétique), comptes rendus opératoires ou 

d'autopsie, comptes rendus de consultation. 

 

Imagerie anténatale 

Pendant la grossesse, 3 échographies de dépistage sont recommandées par le Collège français 

d'échographie fœtale (CFEF), au premier, deuxième et troisième trimestre. Les échographies 

réalisées au CHU de Montpellier ont été réalisé sur le Voluson E8 avec sonde abdominale 

volumique RAB6D de 2010 à 2018 et sur le Voluson E10 avec sonde abdominale volumique 

RM6C depuis 2018.  

L’échographie était parfois complétée par une IRM fœtale abdominale (IRM Sola, Siemens, 1,5 

Tesla) dans les 3 plans de l’espace en séquences pondérées T1, T2. 
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Classification des malformations anorectales 

Nous avons utilisé la classification consensuelle de Krickenbeck de 2005 basée sur l'absence ou la 

présence d'une fistule et son niveau, qui permet de standardiser le diagnostic et de comparer les 

résultats postopératoires [3,4,17]. Par souci de clarté, les MAR ont été rassemblées en formes 

basses et en formes intermédiaires-hautes [Tableau 1, Figure 2, Figure 3].  

 

Tableau 1 : Classification de Krickenbeck simplifiée 

MAR basses MAR intermédiaires-hautes 

Fistule périnéale (cutanée) 

Sténose anale  

Atrésie/sténose rectale 

Fistule en H 

Pas de fistule 

Autres 

Fistule recto-urétrale prostatique 

Fistule recto-urétrale bulbaire 

Fistule recto-vésicale 

Fistule vestibulaire 

Fistule rectovaginale 

Cloaque 

Pouch-colon  
Pouch-colon : côlon de longueur diminuée, se terminant par une dilatation oblongue en forme de poche, 

histologiquement pathologique, avec atrésie rectale. 

Atrésie/sténose rectale : canal anal normal mais sans communication avec le rectum ou avec une communication 

sténosée au-dessus de la ligne pectinée. 

Sténose anale : rectum situé juste derrière l'anus imperforé avec ou sans fistule, qui se termine au centre du complexe 

sphinctérien. 

Autres : comprend dans notre étude les anus antéposés et les formes atypiques basses. Un anus antéposé se situe 

entre la malformation et la variation anatomique, et correspond à un orifice de taille normale (pouvant recevoir une 

bougie de Hegar de calibre 12 chez le nouveau-né[18]) avec des plis radiés et un complexe sphinctérien fonctionnel 

entourant l’orifice, mais avec une distance anogénitale trop courte [19]. 

 

Figure 2 : MAR chez le garçon (coupes sagittales) 

 

 

 

 

Schémas par Dr Virginie PINEAU 
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Figure 3 : MAR chez la fille (coupes sagittales) 

 

 

Enfin nous avons considéré qu'une MAR était associée dès qu'une anomalie autre que la MAR, 

mineure ou sévère, était présente.  

 

Prise en charge chirurgicale postnatale 

Nous avons recueilli tous les comptes rendus opératoires de chaque patient, en discernant la 

stratégie chirurgicale initialement choisie pour traiter la MAR, les reprises chirurgicales 

éventuelles, et les chirurgies concernant d’autres pathologies que la MAR. Les prises en charge 

chirurgicales initiales ont été classées en deux catégories : prise en charge simple (un temps 

chirurgical (AnoRectoPlastie Postérieure Sagittale (ARPPS) seule, anoplastie seule) ou 

surveillance clinique) et prise en charge chirurgicale complexe en plusieurs temps opératoires 

(colostomie, puis chirurgie réparatrice, puis rétablissement de continuité colique). 

 

Schémas par Dr Virginie PINEAU 
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Résultats fonctionnels 

Pour analyser les résultats fonctionnels, nous avons recueilli les comptes rendus de consultation 

de suivi de chirurgie pédiatrique pour chaque patient et nous avons utilisé la classification de 

Krickenbeck 2005[17] qui comprend 3 critères [Tableau 2] : « selles volontaires » (sensation de 

l'envie de déféquer, capacité à la verbaliser, capacité à retenir la défécation), soiling (traces ou 

perte fécale dans les sous-vêtements), et constipation. 

 

Tableau 2 : Résultats fonctionnels postopératoires selon Krickenbeck 

« Selles volontaires » Soiling Constipation 

Oui/non Grade 1 : Occasionnellement 

(1 ou 2 fois par semaine) 

 

Grade 2 : Tous les jours, 

sans difficultés sociales  

 

Grade 3 : Constant, avec 

difficultés sociales 

Grade 1 : Gérable par une 

adaptation diététique 

 

Grade 2 : Nécessitant un 

traitement laxatif 

 

Grade 3 : Résistant aux 

laxatifs et à une diététique 

adaptée 

 

Le pronostic fonctionnel a été évalué chez les enfants de 2.5 ans et plus, âge à partir duquel le 

contrôle sphinctérien commence à être acquis [20]. 

 

Statistiques 

L’analyse statistique a été réalisée avec le logiciel SAS University Edition. Une description globale 

de l'échantillon a été faite à l’aide des fréquences et des pourcentages des variables qualitatives. 

Les distributions des variables quantitatives n'étant pas toujours gaussiennes, elles ont été décrites 

par la moyenne et l'écart-type.  La comparaison entre les trois groupes a été effectuée pour les 

variables qualitatives à l'aide d'un test de chi-deux et lorsque les conditions de validité du chi-deux 

n'étaient pas respectées, il a été remplacé par le test exact de Fisher, avec un p-value<0,05 comme 

seuil de significativité statistique. 

 

Le comité d'éthique de notre hôpital a approuvé cette étude. 
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RESULTATS 

 

101 enfants sont nés entre janvier 2010 et septembre 2020 avec un diagnostic de malformation 

anorectale et traités dans notre hôpital, dont 3 enfants nés et vivant à l’étranger que nous avons 

exclus de l’étude. 98 enfants ont donc été inclus dont 57.1% de garçons et 42.9% de filles.  

83.7 % des enfants sont nés vivants (dont 1 enfant décédé à 10 heures de vie), il y a eu 14.3% 

d’interruptions médicales de grossesse (IMG), et 2% de morts fœtales in utero (MFIU). Chez les 

enfants nés vivants, le terme de naissance était en moyenne à 38,8 SA (écart-type 2.3).  

 

En appliquant la classification de Krickenbeck, 29.6% des enfants avaient une fistule périnéale, 

14.3% une fistule vestibulaire, 13.3% une fistule recto-vésicale, 8.2% une sténose anale, 7.1% une 

fistule urétrale bulbaire, 6.2% un cloaque, 5.1% une fistule recto-vaginale, 5.1% une MAR sans 

fistule, 4.1% une fistule recto-urétrale prostatique, 2% une atrésie ou sténose rectale, 4.1% une 

autre forme de MAR (dont 3 anus antéposés et une fistule postérieure), et 1% une fistule uro-

digestive haute non précisée.  

Chez les filles, les MAR les plus fréquentes sont la fistule vestibulaire (33.3%) et la fistule 

périnéale (23.8%). 

Chez les garçons, les MAR les plus fréquentes sont les fistules périnéales (33.9%) et les fistules 

recto-vésicales et recto-urétrale (bulbaire et prostatique) (19,6%) [Tableau 3]. 
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Tableau 3 : Classification des MAR 

Malformations anorectales F (n/42, %) M (n/56, %) Total (n/98, %) 
B

a
ss

e
s 

Fistule périnéale 

15 

(35.7%) 

10 

(23.8%) 

33 

(58.9%) 

19 

(33.9%) 

48 

(49%) 

29 

(29.6%) 

Sténose anale 
1  

(2.4%) 

7  

(12.5%) 

8  

(8.2%) 

Atrésie/sténose rectale  
2  

(3.6%) 

2  

(2%) 

Fistule en H    

Pas de fistule  
5  

(8.9%) 

5  

(5.1%) 

Autre (anus antéposé, fistule 

postérieure) 

4  

(9.5%) 
 

4  

(4.1%) 

In
te

rm
éd

ia
ir

e
s 

- 
h

a
u

te
s 

Fistule urétrale prostatique 

27 

(64.3%) 

 

23 

(40.1%) 

4  

(7.1%) 

50 

(51%) 

4  

(4.1%) 

Fistule urétrale bulbaire  
7  

(12.5%) 

7  

(7.1%) 

Fistule rectovésicale 
2  

(4.8%) 

11 

(19.6%) 

13 

(13.3%) 

Fistule vestibulaire 
14 

(33.3%) 
 

14 

(14.3%) 

Cloaque 
6  

(14.3%) 
 

6  

(6.2%) 

Fistule rectovaginale 
5  

(11.9%) 
 

5  

(5.1%) 

Pouch-colon    

Avec fistule mais non localisée  
1  

(1.8%) 

1  

(1%) 

Total (n/98, %) 42 (42.9%) 56 (57.1%) 98 

 

Anomalies et syndromes associés 

70.4% des MAR étaient associées à d’autres anomalies en postnatal. 44.9% des enfants avaient 

une anomalie rachidienne. 38.8 % des enfants présentaient une malformation uronéphrologique. 

26.5% des enfants présentaient une anomalie de la moelle épinière, 21.4% des enfants avaient une 

anomalie cardiaque, 18.4% une anomalie génitale, 17.3% des anomalies des extrémités, 10.2% 

une anomalie faciale, 9.2% une anomalie crânienne ou cérébrale, 9.2% une autre anomalie 

digestive, et 6.1% une anomalie thoraco-pulmonaire [Tableau 4]. 
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Tableau 4 : Anomalies associées aux MAR (n, %) 

Rachidiennes 44 (44.9%) 

- Anomalies mineures lombo-

thoraciques (hémi-vertèbre, 

fusion, vertèbre papillon, 

vertèbre ou côté surnuméraire) 

21 (21.4%) 

- Anomalies majeures lombo-

thoraciques (puzzle vertébrale, 

associations multiples 

d’anomalies mineures) 

8 (8.2%) 

- Anomalies mineures du sacrum 

(hémi-agénésie, fusion 

vertébrale) 

24 (24.5%) 

- Agénésie du sacrum 3 (3.1%) 

- Kyste présacré 1 (1%) 

Uro-néphrologiques 38 (38.8%) 

- Dilatation pyélo-calicielle 12 (12.2%) 

- Hypoplasie/agénésie rénale 8 (8.2%) 

- Reins en L / en fer à cheval 7 (7.1%) 

- Duplicité rénale 6 (6.1%) 

- Reflux vésico-urétéral 6 (6.1%) 

- Dysplasie multi-kystique 5 (5.1%) 

- Ectopie rénale 4 (4.1%) 

- Uretère ectopique 3 (3.1%) 

- Sténose urétrale 1 (1%) 

- Anomalie uro-néphro bilatérale 18 (18.4%) 

Médullaires 26 (26.5%) 

- Anomalies du filum terminal 

(moelle basse attachée, lipome, 

cavité syringomyélique) 

23 (23.5%) 

- Dysraphisme ouvert 2 (2%) 

- Dysraphisme fermé 1 (1%) 

- Moelle tronquée 3 (3.1%) 

Cardiaques 21 (21.4%) 

- Communication inter-

ventriculaire 
6 (6.1%) 

- Communication inter-

auriculaire 
6 (6.1%) 

- Veine cave supérieure gauche / 

artère sous-clavière droite rétro-

oesophagienne 

6 (6.1%) 

- Sténose aortique, hypoplasie de 

l’arc aortique, coarctation de 

l’aorte 

3 (3.1%) 

- Hypotrophie ventricule gauche 2 (2%) 

- Ventricule droit à double issue 1 (1%) 

- Transposition des gros 

vaisseaux 
1 (1%) 

- Tronc artériel commun 1 (1%) 

- Syndrome de cimeterre 1 (1%) 

Organes génitaux externes et 

internes 
18 (18.4%) 

- Discordance organes génitaux 

externes et internes 
4 (4.1%) 

- Duplicité utérine, utérus bicorne 4 (4.1%) 

- Cryptorchidie 3 (3.1%) 

- Bifidité scrotale 3 (3.1%) 

- Hypospadias 3 (3.1%) 

- Organes génitaux externes 

inhabituels, hypertrophie 

clitoridienne 

2 (2%) 

- Atrésie vaginale 1 (1%) 

Extrémités 17 (17.3%) 

- Malposition membres inférieurs 7 (7.1%) 

- Hyperlaxité des hanches 3 (3.1%) 

- Malformation I (pouce 

adductus, malformation hallux) 
2 (2%) 

- Polydactylie pré-axiale 2 (2%) 

- Polydactylie post-axiale 1 (1%) 

- Hypoplasie V 1 (1%) 

- Agénésie radiale (main botte 

radiale) 
1 (1%) 

Digestives 9 (9.2%) 

- Atrésie œsophage, fistule oeso-

trachéale 
5 (5.1%) 

- Atrésie/duplication grêlique 2 (2%) 

- Hypoplasie/agénésie vésicule 

biliaire 
2 (2%) 

- Hypoplasie rate 1 (1%) 

- Pancréas surnuméraire 1 (1%) 

- Omphalocèle 1 (1%) 

- Diaphragme sigmoïdien 1 (1%) 

Face 10 (10.2%) 

- Dysplasie oreille, surdité par 

atteinte du conduit auditif 

externe 

5 (5.1%) 

- Fistule prétragienne, 

fibrochondrome 
4 (4.1%) 

- Oeil (cataracte, colobome, 

microphtalmie) 
3 (3.1%) 

- Fente palatine, luette bifide 2 (2%) 

- Hypoplasie et dysmorphie 

maxillo-malaire asymétrique 
1 (1%) 

- Dents néonatales 1 (1%) 

- Hypoplasie des fosses nasales 1 (1%) 

Cérébrales et crâniennes  9 (9.2%) 

- Plagiocéphalie 3 (3.1%) 

- Hypoplasie cervelet/dysplasie 

vermienne 
2 (2%) 

- Nodule/kyste arachnoïdien 

grande citerne 
2 (2%) 

- Ventriculomégalie 1 (1%) 

- Microcéphalie 1 (1%) 

- Corps calleux court/fin 1 (1%) 

- Arhinencéphalie 1 (1%) 

- Surdité centrale 1 (1%) 

Thoracique et pulmonaire 6 (6.1%) 

- Hypoplasie pulmonaire 3 (3.1%) 

- Relaxation diaphragmatique 2 (2%) 

- Anomalie de la lobation 

pulmonaire 
2 (2%) 

Autres  12 (12.2%) 

- Hypoplasie thymique 2 (2%) 

- Angiome plan cutané 1 (1%) 

- Artère ombilicale unique 5 (5.1%) 

- Pli palmaire unique 4 (4.1%) 

Total 69 (70.4%) 
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Les formes intermédiaires-hautes sont associées à d’autres anomalies en post-natal dans 94% des 

cas contre 45.8% des cas de formes basses (p-value < 0.0001) [Tableau 5, Annexe 1].  

 

Tableau 5 : Anomalies associées en fonction du type de MAR 

Anomalies associées 
MAR basses  

(n/48, %) 

MAR intermédiaires-

hautes  

(n/50, %) 

Total  

(n/98, %) 
p-value 

Uro-néphrologiques 9 (18.7%) 29 (58%) 38 (38.8%) 

 

Organes génitaux externes et internes 2 (4.2%) 16 (32%) 18 (18.4%) 

Digestives 3 (6.2%) 6 (12%) 9 (9.2%) 

Rachidiennes 9 (18.7%) 35 (70%) 44 (44.9%) 

Médullaires 5 (10.4%) 21 (42%) 26 (26.5%) 

Extrémités 6 (12.5%) 11 (22%) 17 (17.3%) 

Cardiaques 4 (8.3%) 17 (34%) 21 (21.4%) 

Thoracique et pulmonaire  6 (12%) 6 (6.1%) 

Cérébrales et crâniennes  2 (4.2%) 7 (14%) 9 (9.2%) 

Face 4 (8.3%) 6 (12%) 10 (10.2%) 

Autres   11 (22%) 11 (11.2%) 

Total 22 (45.8%) 47 (94%) 69 (70.4%) < 0.0001 

Autres : (hypoplasie thymique, angiome plan cutané, artère ombilicale unique, pli palmaire unique) 

 

Dans 35.7% des cas, une association ou un syndrome génétique connu a été identifié, avec 56% 

des enfants ayant une MAR intermédiaires-hautes et 14.6% des enfants ayant une MAR basses (p-

value < 0.0001) [Tableau 6, Annexe 2].  

 

Tableau 6 : Syndromes ou associations génétiques identifiables 

Syndromes ou associations 

génétiques identifiables 
MAR basses (n/48, %) 

MAR intermédiaires-

hautes (n/50, %) 

Total n/98 

(%) 
p-value 

VACTERL 3 (6.2%) 25 (50%) 28 (28.6%) 

 

Syndrome de régression caudale 2 (4.2%) 1 (2%) 3 (3.1%) 

Goldenhar 1 (2.1%)  1 (1%) 

Kabuki  1 (2%) 1 (1%) 

Cat-eye 1 (2.1%)  1 (1%) 

Duplication 22q11.2  1 (2%) 1 (1%) 

Total 7 (14.6%) 28 (56%) 35 (35.7%) < 0.0001 

 

Prise en charge post-natale 

Parmi les 81 enfants nés vivants (enfant décédé exclus), 59.3% des enfants ont eu une prise en 

charge chirurgicale complexe en plusieurs temps, et 40.7% ont eu une prise en charge simple. Tous 

les enfants (100%) ayant une MAR intermédiaire-haute ont eu une prise en charge chirurgicale 

complexe, et 31.3% des enfants ayant une MAR basse (p-value < 0.0001) [Tableau 7, Annexe 3]. 
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Tableau 7 : Prise en charge initiale 

Prise en charge (PEC) initiale 
MAR Basses 

(n/48, %) 

MAR 

intermédiaires-

hautes (n/33, %) 

Total 

(n/81, %) 

p-

value 

P
E

C
 s

im
p

le
 

Anoplastie Y-V inversée 

seule 

33 

(68.7%) 

27 

(56.2%) 

 

 

33 

(40.7%) 

27 

(33.3%) 

< 

0.0001 

Anoplastie cutback seule 
1  

(2.1%) 
 

1  

(1.2%) 

ARPPS seul 
1  

(2.1%) 
 

1  

(1.2%) 

Surveillance clinique 
4  

(8.3%) 
 

4 

(4.9%) 

P
E

C
 c

h
ir

u
rg

ic
a

le
 c

o
m

p
le

x
e
 

Colostomie, ARPPS, 

rétablissement continuité 

15 

(31.3%) 

10 

(20.8%) 

33 

(100%) 

26 

(78.8%) 

48 

(59.3%) 

36 

(44.4%) 

Colostomie, ARPPS avec 

abord coelioscopique, 

rétablissement continuité 

 
6  

(18.2%) 

6  

(7.4%) 

Colostomie, ARPPS avec 

abord laparotomique, 

rétablissement continuité 

 
1  

(3%) 

1  

(1.2%) 

Colostomie, anoplastie Y-V 

inversée, rétablissement 

continuité 

4  

(8.3%) 
 

4  

(4.9%) 

Colostomie, rétablissement 

continuité anorectale voie 

endoanale, rétablissement 

continuité 

1  

(2.1%) 
 

1  

(1.2%) 

 

23.4% des enfants ont eu besoin d’une reprise chirurgicale, dont 2.7% ont une cæcostomie. 39.4% 

des enfants ayant une MAR intermédiaires-hautes ont eu besoin d’une reprise chirurgicale et 

10.4% des enfants avec une MAR basse (p-value 0.0028). Parmi les 4 enfants porteurs d’un anus 

anteposé non opérés initialement, l’un d’entre eux a eu une anoplastie secondaire à l’âge de 5 mois 

[Annexe 4].  

 

35.8% des patients vivants ont eu d’autres interventions chirurgicales en dehors du cadre de la 

MAR. [Annexe 5].  

 

Pronostic fonctionnel 

La moyenne de l’âge lors de la dernière consultation était de 4 ans et 47 enfants soit 48% avaient 

2.5 ans ou plus. [Tableau 8, Annexe 6]. 

89.4% des enfants avaient des « selles volontaires ».  

61.7% des enfants présentaient des soiling. 87.5% des enfants avec une MAR intermédiaire-haute 

et 34.8% des enfants avec une MAR bassesavaient des soiling (p-value 0.0002).  

Une constipation a été rapportée pour 74.5% des enfants. 75% des enfants avec une MAR 

intermédiaire-haute étaient constipés et 73.9% des enfants avec une MAR basses (p-value 1). 
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Tableau 8 : Pronostic fonctionnel chez les >2.5 ans en fonction du type de MAR 

Critères de Krickenbeck 
MAR basses  

(n/23, %) 

MAR intermédiaire-

haute (n/24, %) 

Total  

(n/47, %) 
p-value 

« Selles volontaires »    

0.3475 - Oui 22 (95.6%) 20 (83.3%) 42 (89.4%) 

- Non  1 (4.3%) 3 (12.5%) 4 (8.5%) 

Soiling 8 (34.8%) 21 (87.5%) 29 (61.7%) 0.0002 

- Grade 1 6 (26.1%) 11 (45.8%) 17 (36.2%) 

 - Grade 2   5 (20.8%) 5 (10.6%) 

- Grade 3 2 (8.7%) 5 (20.8%) 7 (14.9%) 

Constipation 17 (73.9%) 18 (75%) 35 (74.5%) 1 

- Grade 1 3 (13%) 4 (16.7%) 7 (14.9%) 

 - Grade 2 14 (60.9%) 11 (45.8%) 25 (53.2%) 

- Grade 3  3 (12.5%) 3 (6.4%) 

 

Résultats par groupes 

Parmi les 98 patients de l'étude présentant une malformation anorectale, 9.2% ont été 

diagnostiqués en anténatal (groupe 1), 30.6% avaient une anomalie échographique autre plus ou 

moins sévère diagnostiquée en anténatal (groupe 2), et 60.2% sont nés à la suite de grossesses 

considérées comme normales échographiquement (sauf pour un cas qui n’a pas eu d’échographie 

anténatale car la grossesse a été découverte tardivement) (groupe 3). 

 

Dans le groupe 1, le diagnostic de MAR a été posé à une moyenne de 26SA. 55.5% des enfants 

sont nés vivants (dont un enfant décédé à 10 heures de vie), il y a eu 44.4% d’IMG et aucune 

MFIU. Dans le groupe 2, 63.3% des enfants sont nés vivants, il y a eu 33.3% d’IMG et 1 MFIU. 

Dans le groupe 3, 98.3% des enfants sont nés vivants, il n’y a pas eu d’IMG mais 1 MFIU (p 

<.000001).  

 

Dans le groupe 1, tous les patients (100%) ont des formes hautes de MAR. Dans le groupe 2, 80% 

des patients ont une forme haute et 20% ont une forme basse. Dans le groupe 3, 28.8% des patients 

ont une forme haute, et 71.2% ont une forme basse [Tableau 9]. 
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Tableau 9 : Type de MAR et issue de la grossesse en fonction du groupe 

Malformations 

anorectales 

Groupe 1  

(n/9, %) 

Groupe 2  

(n/30, %) 

Groupe 3  

(n/59, %) 

Total  

(n/98, %) 
p-value 

M
A

R
 b

a
ss

e 

Fistule périnéale 

 

 

6 

(20%) 

2 

(6.7%) 

42 

(71.2%) 

27 

(45.8%) 

48 

(49%) 

29 

(29.6%) 

0.0296 

Sténose anale  
3  

(10%) 

5 

(8.5%) 

8 

(8.2%) 

Atrésie/sténose 

rectale 
 

1 

(3.3%) 

1 

(1.7%) 

2  

(2%) 

Fistule en H     

Pas de fistule   
5 

(8.5%) 

5 

(5.1%) 

Autre   
4 

(6.8%) 

4 

(4.1%) 

M
A

R
 i

n
te

rm
éd

ia
ir

es
 -

 h
a

u
te

s 

Fistule urétrale 

prostatique 

9 

(100%) 

1 

(11.1%) 

24 

(80%) 

1 

(3.3%) 

17 

(28.8%) 

2 

(3.4%) 

50 

(51%) 

4 

(4.1%) 

Fistule urétrale 

bulbaire 

2 

(22.2%) 
 

5 

(8.5%) 

7 

(7.1%) 

Fistule 

rectovésicale 

2 

(22.2%) 

7 

(23.3%) 

4 

(6.8%) 

13 

(13.3%) 

Fistule 

vestibulaire 
 

10 

(33.3%) 

4 

(6.8%) 

14 

(14.3%) 

Cloaque 
3 

(33.3%) 

3  

(10%) 
 

6 

(6.2%) 

Fistule recto-

vaginale 
 

3  

(10%) 

2 

(3.4%) 

5 

(5.1%) 

Pouch colon     

Avec fistule mais 

non localisée 

1 

(11.1%) 
  

1  

(1%) 

Is
su

e 
 Vivant 5 (55.5%) 19 (63.3%) 58 (98.3%) 82 (83.7%) 

<.000001 IMG 4 (44.4%) 10 (33.3%)  14 (14.3%) 

MFIU  1 (3.3%) 1 (1.7%) 2 (2%) 

Total (n/98, %) 9 (9.2%) 30 (30.6%) 59 (60.2%) 98  

 

Anomalies échographiques anténatales 

Dans le groupe 1, le sphincter anal était absent dans 77.8% des cas. 55.6% des patients présentaient 

une dilatation digestive à l'échographie, 33.3% avaient un hydrométrocolpos, 44.4 % avaient des 

entérolithiases [Tableau 10, Annexe 7]. 

Dans le groupe 2, le sphincter anal n’a pas été exploré dans 63.3% des cas, n'était pas analysable 

dans 33.3% des cas (IMG ou MFIU précoce) et était décrit comme normal dans un cas (3.3%). 

6.7% des patients présentaient une dilatation digestive à l'échographie.   

Aucun des patients du groupe 2 et 3 n’avaient un hydrometrocolpos ou des entérolithiases en 

anténatal. 

 

Dans le groupe 1, 66.7% avaient des anomalies uro-néphrologiques, 33.3% avaient des anomalies 

rachidiennes en anténatal, et on suspectait 22% de cardiopathies. 

Dans le groupe 2, 60% avaient des anomalies uro-néphrologiques, 6.7% présentaient une dilatation 

kystique abdominale urologique ou digestive, une cardiopathie a été suspectée chez 30% des 

patients et des anomalies rachidiennes ont été décrites chez 6.7% des patients.  
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IRM anténatales 

Dans tous les cas du groupe 1, les mères ont eu une IRM fœtale abdominale anténatale, dans un 

cas l’IRM ne décrivait aucune anomalie et écartait une malformation anorectale. 6.7% des 

patientes du groupe 2 ont eu une IRM fœtale abdominale anténatale (une pour suspicion d'atrésie 

de l'œsophage, et une pour agénésie rénale). 

 

Tableau 10 : Signes anténatals échographiques et à l’IRM selon le groupe  

 
Groupe 1 

(n/9, %) 

Groupe 2 

(n/30, %) 

Groupe 3 

(n/59, %) 
p-value 

Signes échographiques 

anténatals évocateurs de 

MAR 

Sphincter anal    

<.000001 

- Recherché et non vu 7 (77.8%)   

- Vu et normal 1 (11.1%) 1 (3.3%)  

- Terme trop jeune  10 (33.3%) 1 (1.7%) 

- Non précisé 1 (11%.1) 19 (63.3%) 58 (98.3%) 

Dilatation digestive 5 (55.6%) 2 (6.7%)  0.000005 

Hydrométrocolpos 3 (33.3%)   0.000552 

Entérolithiases 4 (44.4%)   0.000035 

Signes échographiques 

autres 

Signes uro-néphrologiques 6 (66.7%) 18 (60%)  <.000001 

Dilatation kystique abdominale 

d’origine indéterminée 

(urologique ou digestive) 

 2 (6.7%)  0.155902 

Signes digestifs autres 1 (11.1%) 3 (10%)  0.024142 

Signes rachidiens 3 (33.3%) 2 (6.7%)  0.000705 

Signes médullaires 1 (11.1%) 2 (6.7%)  0.047358 

Anomalies des extrémités 1 (11.1%) 3 (10%)  0.024142 

Cardiopathies 2 (22.2%) 9 (30%)  0.000021 

Signes cérébraux, crâniens 1 (11.1%) 1 (3.3%)  0.064380 

Anomalies de la face  1 (3.3%)  0.064380 

Organes génitaux externes 

inhabituels 
1 (11.1%)   0.091837 

Artère ombilicale unique 3 (33.3%) 6 (20%) 1 (1.7%) 0.000778 

Hygroma kystique  1 (3.3%)  0.397959 

Agénésie thymique  1 (3.3%)  0.397959 

Anomalie de liquide amniotique    

0.004924 - Diminution de liquide 1 (11.1%) 2 (6.7%)  

- Excès de liquide  2 (22.2%) 2 (6.7%) 1 (1.7%) 

RCIU  7 (23.3%) 2 (3.4%) 0.008016 

Signes IRM évocateurs 

de MAR 

Dilatation digestive 4 (44.4%)    

Hydrométrocolpos 3 (33.3%)    

Entérolithiases 1 (11.1%)    

Diminution distance cul-de-sac 

rectal – col vésical 
4 (44.4%)    

 

Anomalies associées et syndromes ou associations génétiques selon le groupe 

En post-natal, 88.9% des patients du groupe 1, 100% du groupe 2 et 52.5% du groupe 3 ont une 

MAR associée à d'autres anomalies (p-value < 0.0001) [Tableau 11]. 
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Tableau 11 : Anomalies post-natales associées en fonction du groupe 

Anomalies associées 
Groupe 1  

(n/9, %) 

Groupe 2  

(n/30, %) 

Groupe 3  

(n/59, %) 

Total  

(n/98, %) 
p-value 

Uro-néphrologiques 8 (88.9%) 18 (60%) 12 (20.3%) 38 (38.8%) 

 

Organes génitaux externes et 

internes 
3 (33.3%) 7 (23.3%) 8 (13.6%) 18 (18.4%) 

Digestives 1 (11.1%) 6 (20%) 2 (3.4%) 9 (9.2%) 

Rachidiennes 6 (66.7%) 18 (60%) 20 (34%) 44 (44.9%) 

Médullaires 3 (33.3%) 12 (40%) 11 (18.6%) 26 (26.5%) 

Extrémités 2 (22.2%) 7 (23.3%) 8 (13.6%) 17 (17.3%) 

Cardiaques 3 (33.3%) 13 (43.3%) 5 (8.5%) 21 (21.4%) 

Thoracique et pulmonaire 1 (11.1%) 5 (16.7%)  6 (6.1%) 

Cérébrales et crâniennes  2 (22.2%) 3 (10%) 4 (6.8%) 9 (9.2%) 

Face 1 (11.1%) 4 (13.3%) 5 (8.5%) 10 (10.2%) 

Autres  4 (44.4%) 6 (20%) 1 (1.7%) 11 (11.2%) 

Total 8 (88.9%) 30 (100%) 31 (52.5%) 69 (70.4%) <0.0001 

Autres : hypoplasie thymique, angiome plan cutané, artère ombilicale unique, plis palmaire unique 

 

Un syndrome a été identifié dans 66.7 % des cas dans le groupe 1 (5 associations VACTERL, une 

duplication 22q11.2), 50 % dans le groupe 2 (11 associations VACTERL, 2 syndromes de 

régression caudale, 1 syndrome de Goldenhar, 1 syndrome de Kabuki) et 23.7 % dans le groupe 3 

(12 associations VACTERL, 1 syndrome de régression caudale et 1 syndrome cat-eye) (p 

0,056047) [Tableau 12]. 

 

Tableau 12 : Syndrome ou association génétique identifiées en fonction du groupe 

Syndromes ou associations 

génétiques 

Groupe 1 

(n/9, %) 

Groupe 2 

(n/30, %) 

Groupe 3 

(n/59, %) 

Total 

(n/98, %) 
p-value 

VACTERL 5 (55.5%) 11 (36.7%) 12 (20.3%) 28 (28.6%) 

 

Syndrome de régression caudale  2 (6.7%) 1 (1.7%) 3 (3.1%) 

Goldenhar  1 (3.3%)  1 (1%) 

Kabuki  1 (3.3%)  1 (1%) 

Cat-eye   1 (1.7%) 1 (1%) 

Duplication 22q11.2 1 (11.1%)   1 (1%) 

Total  6 (66.7%) 15 (50%) 14 (23.7%) 35 (35.7%) 0.056047 

 

Prise en charge selon le groupe 

Tous les patients vivants du groupe 1 ont eu une prise en charge chirurgicale complexe en plusieurs 

étapes. 89.5% des patients vivants du groupe 2 et 46.6 % des patients vivants du groupe 3 ont eu 

une prise en charge chirurgicale complexe (p-value 0.005). Parmi les 53.4% des enfants du groupe 

3 ayant eu une prise en charge simple, 4 (6.9%) ont été surveillés cliniquement [Tableau 13, 

Annexe 8, Annexe 9]. 

Tableau 13  : Prise en charge initiale selon le groupe 

Prise en charge initiale 
Groupe 1 

(n/4, %) 

Groupe 2 

(n/19, %) 

Groupe 3 

(n/58, %) 
p-value 

Prise en charge simple  2 (10.5%) 31 (53.4%) 
0.0005 

Prise en charge chirurgicale complexe 4 (100%) 17 (89.5%) 27 (46.6%) 
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50 % des enfants du groupe 1 ont eu une reprise chirurgicale, 21% du groupe 2 et 22.4% du groupe 

3 (p-value 0.3974) [Annexe 10]. 

Dans le groupe 1, 50% des patients vivants ont nécessité une chirurgie autre que la chirurgie de la 

MAR, 68.4% dans le groupe 2, et 24.1% dans le groupe 3 (p 0,001) [Annexe 11]. 

 

Pronostic fonctionnel selon le groupe 

Dans le groupe 1, les 4 enfants vivants avaient plus de 2,5 ans au moment de l’étude. Ils avaient 

tous des « selles volontaires », 75% avaient des soiling et 75% étaient constipés. Dans le groupe 

2, 13 enfants avaient atteint l’âge de 2,5 ans, tous (100%) avaient des « selles volontaires », 69.2% 

avaient des soiling, et 69.2% étaient constipés. Dans le groupe 3, 30 enfants étaient âgés de 2,5 

ans ou plus, 13.3% n’avaient pas de « selles volontaires », 56.7% avaient des soiling et 76.7% 

étaient constipés.  

Il n’y a pas de différence significative entre les groupes pour les « selles volontaires » (p 0,514845), 

pour les soiling (p 0,344117), ni pour la constipation (p 0,358757) [Annexe 12]. 
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DISCUSSION 

 

Diagnostic post-natal de MAR 

Le diagnostic de MAR est posé à la naissance par un examen clinique et sera complété par un bilan 

malformatif complet (échographie abdominale +/- périnéale, échographie médullaire, radiographie 

du rachis, échographie cardiaque, +/- invertogramme et opacification uro-digestive) [1,3,4,18].  

Cliniquement, chez les filles, il faut examiner la vulve, la localisation correcte des 3 orifices, et 

rechercher un orifice de fistule. Chez le garçon, la méconurie est un signe de fistule urinaire [1].  

 

Une MAR peut ne pas être diagnostiquée lorsqu’une fistule périnéale est de bon calibre, ou dans 

les cas de sténose anale, ou d’anus antéposé chez la fille [Figure 4], ce qui a été le cas pour 10 

enfants de notre étude. 

Figure 4 : Anus antéposé (groupe 3) 

 

 

Dans la littérature, chez le garçon, la forme la plus fréquente est la fistule recto-urétrale [Figure 

5], le plus souvent bulbaire [21,22] qui n’est que la deuxième forme la plus retrouvée dans notre 

étude (19.6%), la première étant les fistules périnéales (33.9%). Chez les filles, les formes les plus 

fréquentes sont les fistules vestibulaires [22], comme dans notre étude (33.3%). 
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Figure 5 : Fistule recto-urétrale prostatique (groupe 1) 

 

       

R = rectum, V = vessie, F = fistule, U = urètre 

 

Le cloaque est la forme la plus sévère chez la fille [Figure 6]. Il se caractérise par un seul orifice 

périnéal et un canal commun pour les voies urinaires, génitales et digestives.  

 

Figure 6 : Cloaque (groupe 2), OGE indifférenciés, radiographies post-mortem avec entérolithiases 

    

      

Rc = rectum, V = vessie, Rn = rein, T = trompe, pas d’utérus, E = entérolithiases 
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Diagnostic anténatal de MAR 

 

Imagerie échographique 

Plusieurs situations peuvent conduire à la suspicion de MAR en période prénatale. 

 

L’absence de visualisation du sphincter anal lors d’une échographie diagnostique est très évocateur 

de MAR, d’autant plus lorsqu’il existe des anomalies associées [23–25].  

Le  sphincter anal est visible dans plus de 90% des cas à l’échographie à partir de 25 SA (mais 

peut être visualisé dès 18SA) [26,27] et son aspect normal est bien décrit [7–9,23–30]. Son analyse 

n’est pas obligatoire en dépistage mais recommandé en échographie diagnostique, la coupe 

transversale étant la plus fréquemment réalisée. 

 

La coupe transversale montre une image dite en cocarde avec un centre hyperéchogène 

correspondant à la muqueuse affaissée du canal anal, et un anneau hypoéchogène correspondant 

au sphincter [30] [Figure 7]. Le plan passe au niveau de la région anorectale, là où apparaissent 

les muscles fessiers (deux zones semi-lunaires hypoéchogènes) et le triangle périnéal postérieur, 

et où n’apparaissent pas les os du bassin et les fémurs [25]. Cette coupe ne permet pas une analyse 

du canal anal sur toute sa hauteur, et peut être faussement rassurante.   

 

Figure 7 : Coupe transversale du sphincter anal à 22SA 

 

 

La coupe sagittale [Figure 8, Figure 9] nécessite un plan transpérinéal passant par l’axe médian 

sacro-pubien. Le canal anal aura un aspect tubulaire hypoéchogène avec un centre échogène. Il 

permet la visualisation simultanée du rectum et du canal anal, du col et du vagin chez la fille, de 

la vessie et de l’urètre [26]. 
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Figure 8 : Coupe sagittale du sphincter anal chez la fille à 22SA 

  

 

Figure 9 : Coupe sagittale du sphincter anal chez le garçon à 33SA 

   

 

La coupe frontale [Figure 10] permet de visualiser le canal anal sur toute sa longueur en continuité 

avec le rectum. Elle est obtenue à partir d’une coupe transversale en faisant pivoter la sonde de 

90° (ischions en avant) [7]. 
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Figure 10 : Coupe frontale du sphincter anal à 22SA 

      
 

En réexaminant rétrospectivement les images échographiques anténatales de 9499 fœtus avec une 

coupe systématique de l’anus, Lee et al. arrivent à une sensibilité diagnostique de 74%[30], et 

diagnostiquent également des formes basses grâce à 3 critères (petite taille du sphincter, non 

visualisation de la muqueuse, faible distance ano-génitale). Deux études coréennes fournissent des 

valeurs de référence de la taille normale du sphincter anal en période prénatale en fonction de l’âge 

gestationnel avec une relation significative[26,30]. Dans une étude de Vijayaragh et al.[27], tous 

les cas avec un défaut de visualisation du complexe anal en anténatal ont conduit au diagnostic de 

MAR. Les conclusions étaient similaires dans une étude sur une population de fœtus à risque[23].  

 

Dans notre étude, parmi les 9 cas de diagnostic anténatal de MAR, le sphincter n’était pas visible 

dans 77.8% des cas. Rappelons que ces 9 cas diagnostiqués en anténatal étaient tous des MAR 

hautes ce qui souligne le lien entre diagnostic anténatal des MAR hautes et absence de sphincter 

anal en échographie (p<0.00001, [Tableau 10]). 

 

Les signes indirects les plus évocateurs de MAR sont la dilatation colique [21,31], et les 

entérolithiases [32] [Figure 11, Figure 12].  
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Figure 11 : Dilatations digestives multiples avec 

entérolithiases à 28 SA et 4 jours (fistule urétrale 

prostatique, groupe 1) 

 

Figure 12 : Entérolithiases à 23 SA (fistule urétrale 

prostatique, groupe 1) 

 

 

55.6% des patients du groupe 1 avaient une dilatation digestive à l’échographie, et c’était le cas 

pour 6.7% des patients du groupe 2. La dilatation digestive est un signe majeur plus ou moins 

transitoire pour certaines études [14,33–35] et est présent dans 90% des cas pour Santiago De 

Taddeo et al. [21]. Une dilatation digestive, même transitoire au premier trimestre, doit conduire 

à rechercher le sphincter anal à l’échographie du deuxième trimestre [21]. 

 

Les entérolithiases reflètent une fistule urodigestive perméable [26,36]. Elles imposent la 

recherche du sphincter anal et d’une dilatation digestive. Une revue de la littérature a retrouvé une 

malformation anorectale avec une fistule urodigestive dans 82% des cas d’entérolithiases vues en 

anténatal [36]. 44.4% des cas du groupe 1 avaient des entérolithiases vues en anténatal, aucun dans 

le groupe 2 et 3. 

 

Le cloaque peut donner des signes échographiques beaucoup plus précoces, avec des images 

liquidiennes abdominopelviennes plus importantes. Les images les plus fréquentes sont une 

dilatation digestive distale, un hydrométrocolpos [Figure 13], avec plus ou moins un niveau 

échogène, et des anomalies des voies urinaires[12]. Des entérolithiases et une ascite peuvent 

également être observées [1,7,15,37].  

 

Dans notre étude, parmi les 6 cloaques, 3 ont été suspectés en anténatal, devant un 

hydrometrocolpos dans les 3 cas, une absence du sphincter dans un cas, des entérolithiases et des 

dilatations digestives dans un cas.  
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Figure 13 : Hydrometrocolpos à 28SA (cloaque, groupe 1) 

       

 

Toutes les images anténatales d’entérolithiase et d’hydrométrocolpos ont conduit au diagnostic 

anténatal de MAR dans notre étude. 

 

L’approche échographique est cependant peu sensible. En effet, les signes indirects ne sont visibles 

que si une fistule est présente. Le diagnostic anténatal de MAR est incertain et inconstant [9], 

même en cas de cloaque [12,15]. Le pourcentage de diagnostic anténatal classiquement retenu est 

de 16% [14], il n’est que de 9.2% dans notre étude avec seulement des formes hautes de MAR. 

Pourtant 30,6% des MAR présentaient en anténatal diverses anomalies échographiques (60% 

d’anomalies uro-néphrologiques, 30% de suspicion de cardiopathie, 10% d’anomalies des 

extrémités).  Dans ce groupe (groupe 2), le sphincter n’a pas été exploré que dans 63.3% des cas, 

ce qui aurait peut-être fait évoquer une MAR. En revanche, le sphincter a été décrit comme normal 

dans un cas, écartant faussement le diagnostic de MAR avec diagnostic post-natal de fistule 

vestibulaire. 

 

IRM anténatale et MAR 

L’approche IRM a été proposée pour tous les patients du groupe 1 et a permis une identification 

de la MAR dans 8 cas mais l’a exclu dans 1 cas sur 9. Le complexe sphinctérien n’est pas 

analysable en anténatal [21] mais devant toute suspicion de MAR l’IRM réalisée au 3ème trimestre 

[3,10,21,38,39,39] permet une meilleure visualisation du cul-de-sac rectal et de sa hauteur par 

rapport au col vésical [Figure 14]. Plus cette distance est faible, plus une MAR peut être suspectée 

[21]. Les clichés en séquence T1 sont intéressants car le méconium est hyperintense, alors que la 

vessie est hypointense. En cas de fistule, ce contraste est moins net et la mesure est moins fiable. 

 

 

 

hydrometrocolpos 
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Figure 14 : Distance entre le cul-de-sac rectal et le col vésical à l’IRM à 27 SA et 3 jours (coupe sagittale, séquence 

T1) (fistule urétrale bulbaire, groupe 1) 

 

 

L’absence de l’image en cocarde à l’IRM est fortement en faveur d’une MAR même si ce signe 

est surtout un signe échographique [10]. L’IRM est également utile pour différencier les multiples 

images d’échogénicité différentes dans le cas d’un cloaque. Un rectum liquidien (hyperintensité 

T2) [Figure 15] indique une fistule urodigestive [21], mais sa présence est inconstante. Dans ce 

cas, la localisation haute du cul-de-sac rectal et l’absence de visualisation d’un rectum de signal 

normal (hyperintensité T1) derrière un hydrométrocolpos sont fortement évocateurs d’un cloaque 

[39]. 

 

Figure 15 : Dilatation colique à 28 SA et 4 j (coupe sagittale, séquence T2) (fistule urétrale prostatique, groupe 1) 
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L’IRM étant une technique d’imagerie en coupes, elle permet de s’affranchir de la position du 

fœtus, et des difficultés de l’échographie maternelle ce qui en fait un complément d’imagerie 

intéressant. 

 

Anomalies associées 

Les MAR sont associées à d’autres malformations dans 50 à 80% des cas [5,7,22,40]. 70,4% des 

enfants de notre étude avaient des malformations associées diagnostiquées en post natal. 

 

Les principales anomalies associées aux MAR retrouvées dans la littérature sont les anomalies 

urogénitales (20 à 60% des cas) et les anomalies vertébro-spinales (26 à 50% des cas) [4,5,40,41]. 

Notre population représentait bien ces proportions (38.8% d’anomalies uronéphrologiques, 18.4% 

d’anomalies génitales, 44.9 % d’anomalies vertébrales et 26.5 % d’anomalies médullaires). 

D’autres anomalies associées peuvent être présentes avec une fréquence variable (anomalies 

cardiaques 15-20%, digestives 10%, face, extrémités …). 

 

Les anomalies associées semblent plus fréquentes dans les cas de MAR hautes, et peuvent varier 

en fonction du type de MAR. Selon Nah et al., les patients avec une fistule recto-vaginale sont 41 

fois plus susceptibles de présenter une anomalie génito-urinaire par rapport à un patient avec une 

fistule périnéale, et les patients avec un cloaque sont 50 fois plus susceptibles de présenter une 

anomalie médullaire majeure par rapport à un patient avec une fistule périnéale [40]. Dans notre 

étude, les formes hautes sont associées à d’autres anomalies dans 94% des cas versus 45,8% des 

cas de formes basses (p < 0.0001, [Tableau 5]). Dans le groupe 1 où ne sont présentes que des 

formes hautes, 88.9% des cas présentaient des anomalies associées en post-natal ou post mortem. 

Le pourcentage de MAR basses présentant des anomalies associées n’est cependant pas 

négligeable. Ceci souligne le lien entre le diagnostic anténatal de MAR et l’association à d’autres 

anomalies morphologiques qu’il faut s’astreindre à rechercher en imagerie anténatale. 

 

Syndromes ou associations génétiques identifiables 

Les MAR rentrent très souvent dans le cadre de certains syndromes génétiques ou associations 

malformatives. La littérature rapporte 20 à 38% d’associations ou syndromes génétiques [4,5,7], 

ce qui est concordant avec les 35.7% de MAR syndromiques de notre étude. 56% des formes 

intermédiaires-hautes sont syndromiques (p < 0.0001, [Tableau 6]). 
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Les anomalies chromosomiques peuvent être retrouvées dans 3,5 à 10% des cas [5], notamment la 

trisomie 21 (2 à 5% des MAR[7]) ce qui n’a été le cas pour aucun de nos 98 enfants.  

Parmi les syndromes génétiques, le syndrome de Currarino doit être évoqué en particulier dans le 

cadre des MAR. Il peut être dû à une anomalie du gène MNX1 [42]. La triade classique comprend 

une anomalie du sacrum en cimeterre, une MAR, et une tumeur présacrée. Dans notre étude, un 

cas aurait potentiellement pu être classé comme un syndrome de Currarino avec seulement deux 

symptômes de la triade : forme atypique de MAR (fistule postérieure borgne) et kyste présacré. 

Compte tenu de cette forme incomplète et atypique, le syndrome n’a pas été retenu et il n’y a pas 

eu d’exploration génétique.  

Dans de plus faibles proportions, d’autres syndromes peuvent être associés aux MAR, notamment 

la tétrasomie 22q11 (cat eye syndrome) comme ce fut le cas pour un de nos enfants. En revanche, 

il a été diagnostiqué un cas de syndrome de Goldenhar sans anomalie génétique identifiée, un 

syndrome de Kabuki, une duplication en 22q11.2, qui sont des syndromes qui ne sont pas décrits 

comme classiquement associés aux MAR dans la littérature [5,43].  

 

L’association VACTERL (Vertebral, Anal, Cardiac, Tracheo-Eosophageal fistula, Renal, Limb) 

est une des associations génétiques les plus fréquemment associée aux MAR [5,7]. Dans notre 

étude, 28.6% des patients ont présentés une association VACTERL, dont 55.5% des patients du 

groupe 1, ce qui justifie une recherche orientée en échographie diagnostique. Cela sous-entend que 

l’association VACTERL est plus fréquemment retrouvée dans les cas de MAR hautes (50% dans 

notre étude versus 6.2% des formes basses). 

 

Une consultation génétique doit être organisée pour tout diagnostic anté ou post natal de MAR 

afin d’envisager des explorations génétiques complémentaires (caryotype, ACPA, WES, WGS). 

L’identification d’un syndrome génétique peut modifier le pronostic de l’enfant et de ce fait le 

conseil génétique donné aux parents. 

 

Prise en charge pédiatrique et chirurgicale 

Une fois le diagnostic posé à la naissance, la prise en charge consistera à la recherche d’anomalies 

associées et à l’évaluation du risque de syndrome occlusif [1]. L’objectif de la prise en charge à 

long terme sera d’atteindre une propreté socialement acceptée. Une prise en charge 

multidisciplinaire associant des chirurgiens pédiatres, des pédiatres, des gastro-entérologues, des 

urologues, des neurochirurgiens, des stomatologues, des psychologues, des diététiciens et des 

kinésithérapeutes peut être nécessaire. 
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Prise en charge chirurgicale initiale 

La prise en charge chirurgicale dépend du type anatomique de la MAR [4]. 

Dans les formes où seule la partie terminale du canal anal est anormale une chirurgie en un temps 

peut être réalisée (anoplastie) [2] voire une simple surveillance clinique. Ce fut le cas pour 40.7% 

des enfants de notre étude. 

Dans les formes plus sévères avec un cul-de-sac rectal haut et un risque de syndrome occlusif dans 

les premiers jours de vie, une colostomie sera réalisée. La chirurgie reconstructrice aura lieu vers 

l’âge de 3 à 6 mois. La technique la plus courante est l’AnoRectoPlastie Sagittale Postérieure 

(ARPPS) selon Peña [4,44], pouvant être complétée par un abord abdominal dans les cas les plus 

complexes. 

 

Dans notre étude, tous les enfants (100%) ayant une MAR intermédiaire-haute ont eu une prise en 

charge chirurgicale complexe, versus 31.3% des enfants ayant une MAR basse (p-value < 0.0001, 

[Tableau 7]). Tous les patients vivants du groupe 1 ont eu une prise en charge chirurgicale 

complexe en plusieurs étapes, 89.5% du groupe 2 et 46.6 % des patients du groupe 3 (p-value 

0.0005, [Tableau 13]). Cela souligne le lien entre le diagnostic anténatal de MAR principalement 

hautes et les prises en charges chirurgicales post natales plus complexes. Cependant un nombre 

non négligeable de MAR basses nécessite une prise en charge chirurgicale complexe. 

 

La prise en charge chirurgicale des cloaques est généralement décidée au cas par cas. Dans notre 

étude, aucun enfant porteur d’un cloaque n’est né vivant. 

 

Suivi post-opératoire et reprise chirurgicale 

Le chirurgien pédiatrique surveille l’évolution post-opératoire et les répercussions fonctionnelles, 

principalement liées à la continence anale. L’incontinence anale due à une constipation chronique 

majeure (perte de selles par regorgement) est le cas le plus fréquent, l’incontinence sphinctérienne 

totale étant rare [20]. Il faudra donc s’assurer d’un transit régulier grâce à un régime adapté et une 

prise en charge médicale rigoureuse. 

 

Parfois une reprise chirurgicale peut être nécessaire et peut aller d’une simple anoplastie à une 

caecostomie. Dans notre étude, 39.4% des patients ayant une MAR intermédiaire-haute ont eu 

besoin d’une reprise chirurgicale versus 10.4% des enfants avec une MAR basse (p-value 0.0028, 

[Annexe 4]). Les MAR hautes apparaissent comme avoir une prise en charge plus complexe.  
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Pronostic des MAR 

 

Pronostic fonctionnel 

Les résultats sont très variables selon les études. 

 

Une étude menée par le réseau allemand pour les malformations uro-rectales congénitales (CURE-

Net) Schmiedeke et al [45] montre que 70% des enfants présentent des soiling, ce qui est proche 

du résultat de notre étude qui est de 61.7% des patients. Les résultats semblent être meilleurs et 

dépendent du type anatomique de la MAR pour Hassett et al. [46]. Dans notre étude, 87.5% des 

enfants avec MAR intermédiaires-hautes avaient des soiling versus 34.8% des enfants avec formes 

basses (p-value 0.0002, [Tableau 8]). Les formes basses de MAR apparaissent comme avoir un 

meilleur pronostic fonctionnel en termes de soiling dans notre étude même si ces résultats sont très 

variables dans la littérature. Cette différence peut s’expliquer par le caractère subjectif de cette 

classification et par un recul moindre sur notre population (4 ans d’âge moyen des enfants à la 

dernière consultation). 

 

Les mêmes différences entres études sont constatées pour la constipation. 21% des enfants ayant 

une fistule périnéale et 28% des enfants ayant une fistule vestibulaire sont constipés de grade 3 

selon Hassett et al. [46] versus 0% dans notre étude (mais avec 75% de constipation de grade 1 ou 

2 [Annexe 6]). Les enfants avec MAR haute paraissent plus constipés dans cette étude, 

contrairement à la notre où les MAR intermédiaires-hautes et basses ont des taux similaires de 

constipation (respectivement 75% et 73.9%, p-value 1, [Tableau 8]). Nos résultats sont similaires 

à Schmiedeke et al. qui rapportent 67% d’enfants constipés versus 74.5% dans notre étude.  

La constipation semble être plus fréquente depuis la généralisation de l’ARPPS mais répond bien 

au traitement laxatif oral et diminue avec le temps [47].  

 

Il n’existe pas de différence significative statistique entre les 3 groupes pour les soiling (p-value 

0,34), ni pour la constipation (p-value 0,36) [Annexe 12]. Cela souligne la difficulté d’anticiper le 

pronostic fonctionnel d’une MAR, que le diagnostic soit anténatal ou postnatal, avec cependant 

une tendance à un meilleur pronostic sur le plan des soiling lorsque la MAR est basse. 

 

Impact sur la qualité de vie et pronostic à long terme 

Dans l’enfance, les conséquences seront liées aux résultats fonctionnels et à l’intégration sociale, 

alors qu’à l’adolescence et à l’âge adulte, les conséquences seront psychosociales et 
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professionnelles. Les soiling et la constipation diminuent globalement avec le temps [47,48], mais 

la qualité de vie et l’état psychologique sont meilleurs dans l’enfance qu’à l’adolescence et à l’âge 

adulte [49,50].  

Une bonne adhésion et acceptation des soins par le patient et les parents, parfois difficiles à obtenir 

en raison du caractère invasif de certains actes sont indispensables. L’éducation thérapeutique et 

le soutien psychologique sont des outils majeurs pour une prise en charge efficace. 

Pour améliorer la qualité de la vie sociale de l’enfant, il sera indispensable de favoriser 

l’intégration à l’école et aux différentes activités périscolaires en préparant les équipes scolaires. 

Il apparait essentiel de ne pas cacher la pathologie et de ne pas retarder l’entrée à l’école. Les 

patients atteints de formes sévères de MAR rencontrent des problèmes d’intégration sociale dans 

15 à 36 % des cas [47]. 

 

Les patients sont souvent perdus de vue en grandissant (seulement 8.5 % des adultes atteints de 

MAR ont un suivi régulier [51]) et les médecins spécialistes prenant en charge les adultes sont peu 

formés à ces pathologies. 

 

Limites et intérêts de l’étude 

Notre étude présente certaines limites. Premièrement, il s’agit d’une étude rétrospective et 

unicentrique. Deuxièmement, nous n’avons pas effectué une relecture des images anténatales 

échographiques et IRM. Enfin, les 3 groupes sont très inégaux (seulement 9 patients sur 98 avec 

un diagnostic anténatal) donc leur comparaison peut être difficile. 

Il est à noter également qu’il n’y a pas eu d’analyse de concordance entre les anomalies associées 

retrouvées en post natal et celles suspectées en anténatal, principalement par le fait que les 

classifications de ces anomalies différaient de manière importante.  

Cependant, le fait de disposer d’un recueil exhaustif sur 10 ans dans un centre spécialisé avec une 

des séries les plus importantes dans la littérature actuelle permet quelques interprétations. 

 

La possibilité de différencier 3 groupes à partir des informations échographiques anténatales nous 

a permis de mettre en évidence un lien entre la possibilité de diagnostic anténatal et les formes 

hautes de MAR. En effet, l’absence de sphincter anal ou la présence de signes indirects 

(entérolithiases ou dilatation digestive) permettraient de suspecter des formes hautes de MAR qui 

apparaissent avoir des associations malformatives plus fréquentes, des prises en charges 

chirurgicales plus lourdes et un pronostic fonctionnel plus sévère. 
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Cependant les formes non diagnostiquées en anténatal plus fréquemment basses peuvent 

également être associées à des malformations ou un syndrome génétique avec un pronostic 

fonctionnel parfois moins bon qu’attendu.  

Il y a manifestement un intérêt à examiner plus systématiquement le sphincter anal en présence de 

toute anomalie échographique et ce d’autant plus lorsqu’il y a des signes indirects comme une 

dilatation digestive. Cela aurait pu augmenter le nombre de cas de suspicion diagnostique de MAR 

en anténatal et ainsi permettre une prise en charge orientée des parents avec une consultation 

chirurgien pédiatre et une meilleure préparation à l’accueil de ces enfants pour lesquels les prises 

en charges chirurgicales peuvent être lourdes et le pronostic fonctionnel difficile.  
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CONCLUSION 

 

Le diagnostic anténatal de MAR reste difficile et inconstant. Il est grandement lié à l’absence de 

sphincter anal en échographie et doit être d’autant plus évoqué par la présence de signes indirects 

tels que la dilatation digestive ou les entérolithiases ou de malformations associées. Ces signes 

font évoquer le plus souvent une forme haute de MAR qui apparait comme plus associée à d’autres 

malformations en post natal, à une prise en charge chirurgicale plus lourde et à un pronostic 

fonctionnel plus complexe. La suspicion diagnostique anténatale permettra d’orienter au mieux les 

parents par un conseil prénatal chirurgical adapté et un meilleur accueil de l’enfant pour favoriser 

une prise en charge médicale, fonctionnelle et psychologique indispensable. Une étude prospective 

et multicentrique permettrait d’appuyer de façon plus précise ces résultats. 
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Annexe 1 : Anomalies associées postnatales en fonction du type détaillé de MAR 
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Annexe 2 : Syndromes ou associations génétiques identifiables en fonction du type détaillé de MAR 
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Annexe 3 : Prise en charge initiale détaillée selon le type de MAR 
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15 (31.2%) 33 (100%) 
48 

(59.3%) 
<0.0001 9 

(31%) 

3 

(37.5%) 

2 

(100%) 

1 

(20%) 
 

3 

(100%) 

7 

(100%) 

6 

(100%) 

13 

(100%) 

4 

(100%) 

ARPPS 

11 (22.9%) 33 (100%) 
44 

(54.3%) 
<0.0001 9 

(31%) 
 

1  

(50%) 

1 

(20%) 
 

3 

(100%) 

7 

(100%) 

6 

(100%) 

13 

(100%) 

4 

(100%) 

- ARPPS seule 

11 (22.9%) 26 (78.8%) 
37 

(45.7%) 
<0.0001 9 

(31%) 
 

1  

(50%) 

1 

(20%) 
 

2 

(66.7%) 

7 

(100%) 

1 

(16.7%) 

13 

(100%) 

3  

(75%) 

- ARPPS avec abord 

coelioscopique 

 6 (18.2%) 
6  

(7.4%) 
0.0034 

     
1 

(33.3%) 
 

4 

(66.7%) 
 

1  

(25%) 

- ARPPS avec abord 

laparotomique 

 1 (3%) 
1  

(1.2%) 
0.4074 

       
1 

(16.7%) 
  

Anoplastie 

32 (66.7%)  
32 

(39.5%) 
<0.0001 20 

(69%) 

8 

(100%) 
 

4 

(80%) 
      

- Anoplastie Y-V 

31 (64.6%)  
31 

(38.3%) 
<0.0001 20 

(69%) 

7 

(87.5%) 
 

4 

(80%) 
      

- Anoplastie cutback 

1 (2.1%)  
1  

(1.2%) 
1 

 
1 

(12.5%) 
        

Rétablissement continuité 

anorectale voie endoanale 
  

1  

(50%) 
       

1  

(1.2%) 
1 

Surveillance clinique     
4 

(100%) 
     

4  

(4.9%) 
0.1415 
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Annexe 4 : Reprises chirurgicales selon le type de MAR 

 

MAR basses (n/48, %) 
MAR intermédiaires-hautes  

(n/33, %) 

Total 

(n/81, 

%) 

p-value 
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%
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F
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%
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F
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%
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F
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a
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(n
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, 
%

) 
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(n
/1

3
, 

%
) 

F
is

tu
le

 r
ec
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a
g
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a

le
  

(n
/4

, 
%

) 

Reprise stomie (sepsis, 

plaie grêlique, prolapsus 

irréductible) 

 4 (12.1%) 
4  

(4.9%) 
0.02459 

      
1 

(14.3%) 
 

3 

(23.1%) 
 

Anoplastie 

3 (6.2%) 8 (24.2%) 
11 

(13.6%) 
0.0434 2 

(4.9%) 
   

1 

(25%) 
 

2 

(28.6%) 
3 (50%) 

2 

(5.4%) 

1 

(25%) 

Mise à plat synéchies, 

résection ectropion 

1 (2.1%) 2 (6.1%) 
3  

(3.7%) 
0.5637 1 

(3.4%) 
    

1 

(33.3%) 
   

1 

(25%) 

Fermeture secondaire de 

fistule uro-digestive 

1 (2.1%)  
1  

(1.2%) 
1 1 

(3.4%) 
         

Colostomie secondaire 

 1 (3%) 
1  

(1.2%) 
0.4074 

       
1 

(16.7%) 
  

Caecostomie 

(simple/selon Malone) 

 2 (6.1%) 
2  

(2.5%) 
0.1629 

     
1 

(33.3%) 
 

1 

(16.7%) 
  

Total 

5 (10.4%) 13 (39.4%) 
19 

(23.4%) 
0.0028 4  

(17.2%) 
   

1 

(25%) 

1 

(33.3%) 

2 

(28.6%) 

4 

(66.7%) 

4 

(30.8%) 

2 

(50%) 

 

Annexe 5 : Autres chirurgies 

Autres chirurgies n/81 (%) 

Libération de la moelle 13 (16%) 

Chirurgie cardiaque 3 (3.7%) 

Atrésie œsophage et complications 4 (4.9%) 

Résection-anastomose atrésie grêlique 1 (1.2%) 

Posthectomie (indication infectieuse) 4 (4.9%) 

Reflux vésico-urétéral (toxine botulique, macroplastiques, chirurgie selon Cohen) 3 (3.7%) 

Cure de mégauretère 1 (1.2%) 

Dilatation sténose urétrale 1 (1.2%) 

Cryptorchidie (abaissement testiculaire selon Stephens-Fowler, orchidopexie) 3 (3.7%) 

Orthopédie (téonotomie, ostéotomie) 2 (2.3%) 

Exérèse polydactylie 3 (3.7%) 

Neurochirurgie de craniosténose 1 (1.2%) 

ORL (adénoïdectomie, amygdalectomie, pose aérateurs) 5 (6.2%) 

Exploration ORL endoscopique 2 (2.5%) 

Œil : pose prothèse 1 (1.2%) 

Exérèse fibrochondrome prétragien 1 (1.2%) 

Avulsion dents néonatales 1 (1.2%) 

Total 29 (35.8%) 
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Annexe 6 : Pronostic fonctionnel chez les >2.5 ans en fonction du type détaillé de MAR 

Critères de 

Krickenbeck 

MAR basses (n/23, %) MAR intermédiaire-haute (n/24, %) 

Total 
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p-

value 

F
is

tu
le

 p
ér

in
éa

le
  

(n
/1

6
, 

%
) 

S
té

n
o

se
 a

n
a

le
  

(n
/3

, 
%

) 

A
tr

és
ie

/s
té

n
o

se
 r

e
ct

a
le

  

(n
/1

),
 %

) 

P
a

s 
d

e 
fi

st
u

le
  

(n
/2

, 
%

) 

A
u

tr
e 

(a
n

u
s 

a
n

té
p

o
sé

, 
fi

st
u

le
 

p
o

st
ér

ie
u

re
) 

(n
/1

, 
%

) 

F
is

tu
le

 u
ré

tr
a

le
 p

ro
st

a
ti

q
u

e 
 

(n
/3

, 
%

) 

F
is

tu
le

 u
ré

tr
a

le
 b

u
lb

a
ir

e 
 

(n
/4

, 
%

) 

F
is

tu
le

 r
ec

to
v

és
ic

a
le

  

(n
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(n
/8

, 
%

) 

F
is

tu
le

 r
ec

to
-v

a
g

in
a

le
  

(n
/4

, 
%

) 

« Selles 

volontaires » 
   

0.3475 
- Oui 

22 (95.6%) 20 (83.3%) 

42 (89.4%) 16 

(100%) 

3  

(100%) 

1 

(100%) 

1  

(50%) 

1 

(100%) 

2 

(66.7%) 

2 

(50%) 

4  

(80%) 

8 

(100%) 

4 

(100%) 

- Non  

1 (4.3%) 3 (12.5%) 
4  

(8.5%)    
1  

(50%) 
 

1 

(33.3%) 

2 

(50%) 
   

Soiling 

8 (34.8%) 21 (87.5%) 

29 (61.7%) 0.0002 6 

(37.5%) 
  

2 

(100%) 
 

3 

(100%) 

3 

(75%) 

5 

(100%) 

6  

(75%) 

4 

(100%) 

- Grade 1 

6 (26.1%) 11 (45.8%) 

17 (36.2%) 

 

5 

(31.2%) 
  

1  

(50%) 
 

2 

(66.7%) 

1 

(25%) 

1  

(20%) 

4  

(50%) 

3  

(75%) 

- Grade 2  

 5 (20.8%) 
5  

(10.6%)      
1 

(33.3%) 

1 

(25%) 

2  

(40%) 

1 

(12.5%) 
 

- Grade 3 

2 (8.7%) 5 (20.8%) 
7  

(14.9%) 1  

(6.2%) 
  

1  

(50%) 
  

1 

(25%) 

2  

(40%) 

1 

(12.5%) 

1  

(25%) 

Constipation 

17 (73.9%) 18 (75%) 

35 (74.5%) 1 12  

(75%) 

2 

(66.7%) 
 

2 

(100%) 

1 

(100%) 

3 

(100%) 

2 

(50%) 

4  

(80%) 

6  

(75%) 

3  

(75%) 

- Grade 1 

3 (13%) 4 (16.7%) 
7  

(14.9%) 

 

2 

(12.5%) 
   

1 

(100%) 
   

3 

(37.5%) 

1  

(25%) 

- Grade 2 

14 (60.9%) 11 (45.8%) 

25 (53.2%) 10 

(62.5%) 

2 

(66.7%) 
 

2 

(100%) 
 

2 

(66.7%) 

1 

(25%) 

3  

(60%) 

3 

(37.5%) 

2  

(50%) 

- Grade 3 

 3 (12.5%) 
3  

(6.4%)      
1 

(33.3%) 

1 

(25%) 

1  

(20%) 
  

 

Annexe 7 : Signes anténatals échographiques et à l’IRM détaillés selon le groupe  

 
Groupe 1 

(n/9, %) 

Groupe 2 

(n/30, %) 

Groupe 3 

(n/59, %) 
p-value 

Signes échographiques 

anténatals évocateurs de 

MAR 

Sphincter anal    

<.000001 
- Recherché et non vu 7 (77.8%)   

- Vu et normal 1 (11.1%) 1 (3.3%)  

- Terme trop jeune  10 (33.3%) 1 (1.7%) 

- Non précisé 1 (11%.1) 19 (63.3%) 58 (98.3%) 

Dilatation kystique digestive 5 (55.6%) 2 (6.7%)  0.000005 

Hydrométrocolpos 3 (33.3%)   0.000552 

Entérolithiases 4 (44.4%)   0.000035 
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Groupe 1 

(n/9, %) 

Groupe 2 

(n/30, %) 

Groupe 3 

(n/59, %) 
p-value 

Signes échographiques 

autres 

Signes uro-néphrologiques 6 (66.7%) 18 (60%)  <.000001 

- Sinus uro-génital 1 (11.1%)   0.091837 

- Mégavessie  4 (13.3%)  0.014026 

- Dysplasie multikystique 2 (22.2%) 2 (6.7%)  0.006440 

- Duplicité rénale 2 (22.2%) 1 (3.3%)  0.007653 

- Ectopie rénale 2 (22.2%)   0.007574 

- Hypoplasie/agénésie rénale 1 (11.1%) 5 (16.7%)  0.003523 

- Dilatation pyélo-calicielle 1 (11.1%) 5 (16.7%)  0.003523 

- Reins hyperéchogènes  1 (3.3%)  0.397959 

- Exstrophie vésicale  2 (6.7%)  0.155902 

- Syndrome de Prune-Belly  2 (6.7%)  0.155902 

- Anomalie bilatérale 1 (11.1%) 1 (3.3%)  0.064380 

Dilatation kystique abdominale d’origine 

indéterminée (urologique ou digestive) 
 2 (6.7%)  0.155902 

Signes digestifs autres 1 (11.1%) 3 (10%)  0.024142 

- Atrésie oesophage 1 (11.1%) 1 (3.3%)  0.064380 

- Hyperéchogénicité intestinale  2 (6.7%)  0.155902 

Signes rachidiens 3 (33.3%) 2 (6.7%)  0.000705 

- Anomalies mineures lombo-

thoraciques (hémi-vertèbre, fusion) 
3 (33.3%)   0.000552 

- Angulation   1 (3.3%)  0.397959 

- Anomalie du sacrum 1 (11.1%) 1 (3.3%)  0.064380 

Signes médullaires 1 (11.1%) 2 (6.7%)  0.047358 

- Moelle basse attachée 1 (11.1%) 1 (3.3%)  0.064380 

- Méningocèle  1 (3.3%)  0.397959 

Anomalies des extrémités 1 (11.1%) 3 (10%)  0.024142 

- Hypoplasie doigt 1 (11.1%)   0.091837 

- Agénésie radiale (main botte radiale)  1 (3.3%)  0.397959 

- Malposition des membres inférieurs  2 (6.7%)  0.155902 

Cardiopathies 2 (22.2%) 9 (30%)  0.000021 

- Hypotrophie du ventricule gauche 1 (11.1%) 2 (6.7%)  0.047358 

- Veine cave supérieure gauche 1 (11.1%) 2 (6.7%)  0.047358 

- Cardiopathie hypertrophique  2 (6.7%)  0.155902 

- Atrésie pulmonaire à septum ouvert  1 (3.3%)  0.397959 

- Canal atrio-ventriculaire  1 (3.3%)  0.397959 

- Ventricule droit à double issue  1 (3.3%)  0.397959 

- Transposition des gros vaisseaux  1 (3.3%)  0.397959 

Signes cérébraux, crâniens 1 (11.1%) 1 (3.3%)  0.064380 

- Ventriculomégalie 1 (11.1%)   0.091837 

- Macrocéphalie  1 (3.3%)  0.397959 

- Corps calleux court  1 (3.3%)  0.397959 

- Hypoplasie cervelet  1 (3.3%)  0.397959 

Anomalies de la face  1 (3.3%)  0.064380 

- Dysplasie de l’oreille  1 (3.3%)  0.397959 

Organes génitaux externes inhabituels 1 (11.1%)   0.091837 

Artère ombilicale unique 3 (33.3%) 6 (20%) 1 (1.7%) 0.000778 

Hygroma kystique  1 (3.3%)  0.397959 

Agénésie thymique  1 (3.3%)  0.397959 

Anomalie de liquide amniotique    

0.004924 

- Diminution de liquide 

amniotique/anamnios 
1 (11.1%) 2 (6.7%)  

- Excès de liquide 

amniotique/hydramnios 
2 (22.2%) 2 (6.7%) 1 (1.7%) 

RCIU  7 (23.3%) 2 (3.4%) 0.008016 

Signes IRM évocateurs de 

MAR 

Dilatation kystique digestive 4 (44.4%)    

Hydrométrocolpos 3 (33.3%)    

Entérolithiases 1 (11.1%)    

Diminution distance cul-de-sac rectal – 

col vésical 
4 (44.4%)    
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Annexe 8 : Prise en charge initiale selon le groupe 

Prise en charge initiale 
Groupe 1 

(n/4, %) 

Groupe 2 

(n/19, %) 

Groupe 3 

(n/58, %) 
p-value 

P
ri

se
 e

n
 c

h
a

rg
e 

si
m

p
le

 
Anoplastie Y-V inversée 

seule 

 

 

2 

(10.5%) 

1 

(1.5%) 

31 

(53.4%) 

26 

(44.8%) 

0.0005 

Anoplastie cutback  
1 

(1.5%) 
 

ARPPS seul   
1 

(1.7%) 

Surveillance clinique   
4 

(6.9%) 

P
ri

se
 e

n
 c

h
a

rg
e 

ch
ir

u
rg

ic
a
le

 c
o
m

p
le

x
e
 Colostomie, ARPPS, 

rétablissement continuité 

4 

(100%) 

2 

(50%) 

17 

(89.5%) 

15 

(78.9%) 

27 

(46.6%) 

19 

(32.7%) 

Colostomie, ARPPS avec 

abord coelioscopique, 

rétablissement continuité 

2 

(50%) 

1 

(5.3%) 

3 

(5.2%) 

Colostomie, ARPPS avec 

abord laparotomique, 

rétablissement continuité 

  
1 

(1.7%) 

Colostomie, anoplastie Y-V 

inversée, rétablissement 

continuité 

 
1 

(1.5%) 

3 

(5.2%) 

Colostomie, rétablissement 

continuité anorectale voie 

endoanale, rétablissement 

continuité 

  
1 

(1.7%) 

 

Annexe 9 : Prise en charge initiale détaillée selon le groupe 

Prise en charge initiale 
Groupe 1 

(n/4, %) 

Groupe 2 

(n/19, %) 

Groupe 3 

(n/58, %) 

Total  

(n/81, %) 
p-value 

Colostomie 4 (100%) 17 (89.5%) 27 (46.5%) 48 (59.3%) 0.000597 

ARPPS 4 (100%) 16 (84.2%) 24 (41.4%) 44 (54.3%) 0.000401 

- ARPPS simple 2 (50%) 15 (78.9%) 20 (34.5%) 37 (45.7%) 0.001289 

- ARPPS avec abord coelioscopique 2 (50%) 1 (5.3%) 3 (5.2%) 6 (7.4%) 0.031005 

- ARPPS avec abord laparotomique   1 (1.7%) 1 (1.2%) 1.000000 

Anoplastie  3 (15.8%) 29 (50%) 32 (39.5%) 0.0050 

- Anoplastie Y-V  2 (10.5%) 29 (50%) 31 (38.3%) 0.001377 

- Anoplastie cutback  1 (5.3%)  1 (1.2%) 0.283951 

Rétablissement continuité anorectale voie endoanale   1 (1.7%) 1 (1.2%) 1.000000 

Surveillance clinique   4 (6.9%)  0.6476 

 

Annexe 10 : Reprise chirurgicale selon le groupe 

Reprises chirurgicales 
Groupe 1  

(n/4, %) 

Groupe 2  

(n/19, %) 

Groupe 3  

(n/58, %) 

Total 

(n/81, %) 
p-value 

Reprise stomie (sepsis, plair grêlique, prolapsus irréductible)  2 (10.5%) 2 (3.4%) 4 (4.9%)  0.3926 

Anoplastie 1 (25%) 2 (10.5%) 8 (13.8%) 11 (13.6%)  0.6966 

Mise à plat synéchies, résection ectropion   3 (5.2%) 3 (3.7%) 0.6318 

Fermeture secondaire de fistule uro-digestive   1 (1.7%) 1 (1.2%) 1 

Colostomie secondaire 1 (25%)   1 (1.2%) 0.0493 

Caecostomie (simple/selon Malone) 1 (25%)  1 (1.7%) 2 (2.5%) 0.1496 

Total 2 (50%) 4 (21%) 13 (22.4%) 19 (23.4%)  0.3974 
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Annexe 11 : Autres chirurgies selon le groupe 

Autres chirurgies 
Groupe 1 

(n/4, %) 

Groupe 2 

(n/19, %) 

Groupe 3 

(n/58, %) 

Total  

(n/81, %) 
p-value 

Libération de la moelle 1 (25%) 6 (31.6%) 6 (10.3%) 13 (16%) 0.064563 

Chirurgie cardiaque  3 (15.8%)  3 (3.7%) 0.024836 

Atrésie œsophage et complications  2 (10.5%) 2 (3.4%) 4 (4.9%) 0.392613 

Résection-anastomose atrésie grêlique  1 (5.3%)  1 (1.2%) 0.283951 

Posthectomie (indication infectieuse) 1 (25%) 1 (5.3%) 2 (3.4%) 4 (4.9%) 0.222717 

Reflux vésico-urétéral (toxine botulique, 

macroplastiques, chirurgie selon Cohen) 
 2 (10.5%) (1.7%) 3 (3.7%) 0.270241 

Cure de mégauretère   1 (1.7%) 1 (1.2%) 1.000000 

Dilatation sténose urétrale   1 (1.7%) 1 (1.2%) 1.000000 

Cryptorchidie (abaissement testiculaire selon Stephens-

Fowler, orchidopexie) 
 1 (5.3%) 2 (3.4%) 3 (3.7%) 1.000000 

Orthopédie (téonotomie, ostéotomie)  1 (5.3%) 1 (1.7%) 2 (2.3%) 0.489815 

Exérèse polydactylie 1 (25%) 1 (5.3%) 1 (1.7%) 3 (3.7%) 0.076500 

Neurochirurgie de craniosténose  1 (5.3%)  1 (1.2%) 0.283951 

ORL (adénoïdectomie, amygdalectomie, pose 

aérateurs) 
1 (25%) 2 (10.5%) 2 (3.4%) 5 (6.2%) 0.080326 

Exploration ORL endoscopique  2 (10.5%)  2 (2.5%) 0.078086 

Œil : pose prothèse  1 (5.3%)  1 (1.2%) 0.283951 

Exérèse fibrochondrome prétragien   1 (1.7%) 1 (1.2%) 1.000000 

Avulsion dents néonatales  1 (5.3%)  1 (1.2%) 0.283951 

Total  2 (50%) 13 (68.4%) 14 (24.1%) 29 (35.8%) 0.001007 

 

Annexe 12 : Pronostic fonctionnel chez les >2.5 ans selon le groupe 

 
Groupe 1  

(n/4, %) 

Groupe 2  

(n/13, %) 

Groupe 3  

(n/30, %) 

Total  

(n/47, %) 
p-value 

« Selles volontaires »     

0.514845 - Oui 4 (100%) 13 (100%) 25 (83.3%) 42 (89.4%) 

- Non    4 (13.3%) 4 (8.5%) 

Soiling 3 (75%) 9 (69.2%) 17 (56.7%) 29 (61.7%) 0.344117 

- Grade 1 1 (25%) 6 (46.1%) 10 (33.3%) 17 (36.2%) 

 - Grade 2  1 (25%) 1 (7.7%) 3 (10%) 5 (10.6%) 

- Grade 3 1 (25%) 2 (15.4%) 4 (13.3%) 7 (14.9%) 

Constipation 3 (75%) 9 (69.2%) 23 (76.7%) 35 (74.5%) 0.358757 

- Grade 1  4 (30.8%) 3 (10%) 7 (14.9%) 

 - Grade 2 2 (50%) 5 (38.7%) 18 (6%) 25 (53.2%) 

- Grade 3 1 (25%)  2 (6.7%) 3 (6.4%) 
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SERMENT 

 

 

En présence des Maîtres de cette école, de mes chers condisciples et devant l’effigie d’Hippocrate, 

je promets et je jure, au nom de l’Etre suprême, d’être fidèle aux lois de l’honneur et de la probité 

dans l’exercice de la médecine. 

 

Je donnerai mes soins gratuits à l’indigent et n’exigerai jamais un salaire au-dessus de mon travail. 

 

Admis (e) dans l’intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce qui s’y passe, ma langue taira 

les secrets qui me seront confiés, et mon état ne servira pas à corrompre les mœurs, ni à favoriser 

le crime. 

 

Respectueux (se) et reconnaissant (e) envers mes Maîtres, je rendrai à leurs enfants l’instruction 

que j’ai reçue de leurs pères. 

 

Que les hommes m’accordent leur estime si je suis fidèle à mes promesses. Que je sois couvert (e) 

d’opprobre et méprisé (e) de mes confrères si j’y manque. 

  



 

 

RESUME 

 

Imagerie prénatale et devenir postnatal des malformations anorectales : une série de 98 cas 

 

Objectifs : 

Les malformations anorectales (MAR) font partie d’un spectre malformatif dû à une séparation 

anormale entre le tractus uro-génital et le tractus digestif pendant la vie embryonnaire. La 

prévalence des MAR est de 1/2000 - 1/5000 naissances vivantes et seulement 1 à 16% des MAR 

sont diagnostiquées en période anténatale.  

L’objectif de cette étude est de contribuer à une meilleure compréhension des malformations 

anorectales concernant leur diagnostic prénatal et leur devenir post-natal et ainsi d'identifier les 

moyens d'améliorer le conseil prénatal. 

 

Matériels et méthodes : 

Nous avons identifié rétrospectivement tous les fœtus et nouveau-nés nés entre janvier 2010 et 

septembre 2020 présentant des malformations anorectales, diagnostiquées à partir des examens 

radiologiques postnataux et des rapports de chirurgie ou d'autopsie au CHU de Montpellier. Les 

patients ont été classés en 3 groupes : groupe 1 avec diagnostic anténatal de MAR, groupe 2 avec 

autres anomalies échographiques anténatales, groupe 3 avec échographies anténatales normales. 

La classification de Krickenbeck simplifiée (MAR basse/intermédiaires-hautes) a été utilisée pour 

classer les MAR et évaluer le pronostic fonctionnel. 

 

Résultats : 

98 enfants ont été inclus dont 9.2% dans le groupe 1, 30.6% dans le groupe 2 et 60.2% dans le 

groupe 3. 70,4 % des enfants présentaient une malformation associée, et 35,7 % des enfants avaient 

une association ou un syndrome génétique connu. 83.7 % des patients sont nés vivants, il y a eu 

14,3 % d’interruptions médicales de grossesse et 2% de morts fœtales in utero. En anténatal, le 

sphincter anal n’était pas visualisé en échographie dans 77.8% des cas du groupe 1. Dans le groupe 

1, tous les patients avaient des formes hautes de MAR, 80% dans le groupe 2 et 28.8% dans le 

groupe 3. 94% des enfants avec MAR intermédiaires-hautes avaient d’autres anomalies associées, 

100% ont eu une prise en charge chirurgicale complexe, 87.5% avaient des soiling et 74.5% étaient 

constipés. 

 

Conclusion : 

Le diagnostic anténatal de MAR reste difficile et inconstant. L’absence de sphincter anal fait 

évoquer le plus souvent une forme haute de MAR qui apparait comme plus associée à d’autres 

malformations en post natal, à une prise en charge chirurgicale plus complexe et à un pronostic 

fonctionnel plus lourd. La suspicion diagnostique anténatale permettra d’orienter au mieux les 

parents par un conseil prénatal chirurgical adapté.  
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