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1. INTRODUCTION

1.1. Incidence et physiopathologie

La maladie de Hirschsprung (MH) est une maladie congénitale rare avec une

incidence estimée à 1/5000 naissances vivantes (1). Cependant cette incidence

varie significativement selon l’origine ethnique : 1/10 000 chez les hispaniques,

1.5/10 000 chez les caucasiens-américains, 2.1/10 000 chez les afro-américains,

2.8/10 000 chez les asiatiques. La MH est secondaire à une anomalie

développementale du système nerveux entérique et est caractérisée par une

absence de cellules ganglionnaires (neurones entériques et cellules gliales

entériques) dans les plexus myentérique et sous-muqueux, atteignant le plus

souvent la partie distale du tube digestif (2). C’est une neurocristopathie qui provient

d’un défaut de colonisation, de migration et de différenciation des cellules

progénitrices de la crête neurale vagale, qui a lieu chez l’homme entre le 5ème et la

12ème semaine de gestation (3, 4, 5, 6). Ces cellules progénitrices envahissent la

partie antérieure de l’intestin primitif puis migrent selon un gradient rostro-caudal

pour coloniser tout le tractus gastro-intestinal jusqu’au rectum. Cette absence de

cellules ganglionnaires est responsable d’une contraction permanente de l’intestin

atteint avec perte du péristaltisme intestinal, et de ce fait d’une occlusion intestinale

fonctionnelle (2).

Les formes courtes, en aval de la jonction côlon gauche et côlon sigmoïde,

sont plus fréquentes (80%) (Figure 1). Les formes longues, en amont de la jonction

côlon gauche et côlon sigmoïde, sans atteindre tout le côlon, concernent environ

10% des patients atteints. Les formes coliques totales atteignent l’ensemble du

côlon et l’iléon jusqu’à 50 cm en amont de la valvule iléo-caecale. Les formes

intestinales, les plus rares et les plus sévères, atteignent l’intestin grêle sur une

longueur variable depuis 50 cm en amont de la valvule iléo-caecale jusqu’à

l’ensemble de l'intestin grêle (7).
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Figure 1 : Description des différentes formes de la MH, ainsi que de leur fréquence.

1.2. Génétique

La MH reste isolée dans 70% des cas, associée à une anomalie

chromosomique dans 12% des cas et à des malformations dans 18% des cas

(formes syndromiques) selon la revue de la littérature de (8). La trisomie 21 est

l’anomalie chromosomique la plus fréquemment retrouvée (> 90%).

La MH est également associée à d’autres malformations congénitales (formes

syndromiques) qui englobent des malformations associées ou des syndromes

polymalformatifs plus complexes. Ainsi, parmi les anomalies congénitales associées

sont retrouvées des malformations cardiaques (anomalies ventriculo-septales),

génitales (hypospade), rénale (agénésie et dysplasie), digestives (diverticule de

Meckel, sténose du pylore, malrotation intestinale) et des dysmorphies faciales.

Les syndromes les plus fréquemment associés sont des neurocristopathies.

La crête neurale est une structure embryonnaire transitoire et multipotente qui donne

lieu à des neurones endocriniens et para-endocrines, crânio faciaux et à l’origine des

structures cardiaques. Les neurocristopathies englobent des tumeurs, malformations

et anomalies simples ou multifocales de tissus mentionnés ci-dessus avec
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différentes combinaisons, comme la neuroendocrinopathie multiple de type 2 (NEM

2), le neuroblastome et le syndrome de Waardenburg (anomalies pigmentaires

associées à une surdité neurosensorielle). D’autres syndromes sont aussi reconnus

pour être associés à la MH: le syndrome de Mowat-Wilson (microcéphalie, épilepsie

et un retard mental sévère), le syndrome d’Ondine (responsable d’une réponse

ventilatoire anormale à l'hypoxie et l'hypercapnie due à une défaillance du contrôle

respiratoire autonome) (8). Il n’existe pas de constante association entre la MH et

toutes ces anomalies mais leur détection fait partie de la prise en charge globale du

patient.

La MH est une maladie génétique complexe avec une forte héritabilité (80%),

avec des variations ou mutations génétiques dans le génome des patients atteints

qui devraient permettre d’expliquer le développement de cette maladie (9).

Cependant, la variabilité de la pénétrance et la variabilité des phénotypes restent

mal expliquées, même si les avancées génétiques ont permis d’établir des

corrélations génotype-phénotype. Ainsi, la MH peut se développer à la fois à partir

d’anomalies génétiques à faible pénétrance et de syndromes monogéniques à forte

pénétrance.

Il existe une hétérogénéité génétique en fonction de la longueur du segment

aganglionnaire avec des formes longues caractérisées par une transmission

majoritairement autosomique dominante et des formes courtes par une transmission

récessive ou multifactorielle, avec des variants existant dans ces 2 formes qui sont

caractérisés par une pénétrance incomplète. En d’autres termes, alors que les

formes familiales ou syndromiques sont majoritairement associées à une hérédité

mendélienne, les formes isolées répondent à une hérédité non mendélienne avec

une faible pénétrance qui est sexe dépendante et une expression variable selon la

longueur de segment aganglionnaire atteint. Ceci suggère l’implication d’un ou

plusieurs gènes avec une faible pénétrance. Ces formes isolées sont liées à des

désordres génétiques complexes avec des schémas d’hérédité eux aussi complexes

(10) avec un risque de récurrence de la MH élevé (3 à 17%) en cas d’un membre de

la fratrie atteint (8). Il existe de plus un biais lié au sexe avec un sexe ratio de 4/1

(garçon/fille). Ce sexe ratio est plus élevé dans les formes courtes de MH (4.2-4.4)

que dans les formes longues (1.2-1.9).

Jusqu’à présent, au moins 14 gènes de susceptibilité ont été identifiés dans

des séquences codantes : RET [MIM164761], GDNF [MIM 600837], GFRα1 [MIM
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601496], NRTN [MIM 602018], SOX10 [MIM 602229], EDNRB [MIM 131244], EDN3

[MIM 131242], PSPN [MIM 602921], ECE1 [MIM 600423], PHOX2B [MIM 603851],

ZFHX1B (SIP1 ou ZEB2) [MIM 605802], KBP (KIAA1279) [MIM 609367], TCF4 [MIM

602272], L1CAM [MIM 308840] (10, 11, 12) (Tableau1). Cependant ces mutations, à

forte pénétrance pour les principales (RET et EDNRB), sont rares et n’expliquent

qu’un faible nombre de cas dans les formes isolées et sont souvent des formes

syndromiques.

Tableau 1 : Syndromes génétiques associés à la maladie de Hirschsprung (12)

1.3. Présentation clinique

Dans la plupart des cas, le diagnostic est suspecté en période néonatale

devant un retard d’évacuation du méconium (au-delà des 24-48 premières heures de

vie) et un tableau d’occlusion digestive basse associant des vomissements bilieux,

une distension abdominale et une évacuation explosive de selles et de gaz au

toucher rectal ou à l’introduction d’une sonde rectale (7,13).

Environ 10 à 25% des patients avec une MH se présentent d’emblée en

période néonatale ou les premiers mois de vie par une entérocolite associant de la

fièvre avec une altération de l’état général, une distension abdominale importante,

un abdomen tendu et douloureux, et des diarrhées explosives nauséabondes lors de

la mise en place de la sonde rectale. A l’absence de prise en charge rapide, cette

entérocolite liée la MH peut conduire à un sepsis sévère, voire un choc septique.
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Elle reste la première cause de mortalité dans la MH. La prise en charge de

l'entérocolite associe des lavements recto-coliques avec du sérum physiologique

tiède (aussi appelé “nursing”), afin d'évacuer les gaz et les selles présents dans le

segment digestif dilaté, et l’administration d’antibiotiques en fonction de la sévérité

de l’atteinte (14, 15, 16).

Toutefois, les symptômes de la maladie peuvent être moins bruyants chez

certains patients et le diagnostic est parfois posé chez des enfants plus grands,

devant un tableau de constipation chronique avec ballonnement abdominal. Les

éléments cliniques qui doivent faire suspecter un diagnostic de MH sont un

antécédent de retard d’émission du méconium, un retard de croissance

staturo-pondérale, une distension abdominale importante, une dépendance aux

lavements en dehors d’un contexte d’encoprésie. L’apparition d’une constipation

sévère au sevrage de l’allaitement maternel est également un élément en faveur du

diagnostic de MH.

Il existe même des cas rapportés de découverte de MH chez des patients

adultes (17).

1.4. Prise en charge diagnostique

En cas de suspicion de MH, il est recommandé de réaliser un bilan d’imagerie 

comprenant une radiographie d’abdomen sans préparation (ASP) et un lavement 

aux hydrosolubles.

Les signes évocateurs de MH sur un ASP sont ceux d’une occlusion digestive 

basse avec une distension des anses intestinales et également l’absence d’aération 

du rectum, qui est typique de la MH.

Le lavement aux hydrosolubles montre typiquement une zone distale 

atrétique (zone aganglionnaire), une zone intermédiaire en entonnoir (zone de 

transition) et une zone proximale dilatée (zone ganglionnaire) (Figure 2) avec une 

sensibilité de 70% et une spécificité de 83% selon la revue de la littérature de de 

Lorijn et al (18, 19) (Figure 2). Dans les formes coliques totales, il existe un 
aspect de colon rigide sans haustrations avec un colon classiquement en    
« point d’interrogation » (Image 1). Néanmoins, le diagnostic de certitude nécessite
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la réalisation d’une biopsie rectale et son examen anatomopathologique avec une

sensibilité de 93% et une spécificité de 98% (18, 20).

Figure 2 : Schéma d’une coupe longitudinale d’une forme courte recto-sigmoïdienne

de maladie de Hirschsprung avec une zone distale atrétique (zone aganglionnaire),

une zone intermédiaire en entonnoir (zone de transition) et une zone proximale

dilatée (zone ganglionnaire) (Encyclopédie Médicale Consulte).
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Image 1 : Lavement opaque réalisé à gauche dans une forme courte de maladie de

Hirschsprung (Putman et al., 2015) et à droite dans une forme longue de maladie de

Hirschsprung. Dans les formes coliques totales, un aspect de colon rigide sans

haustrations classiquement en « point d’interrogation » est retrouvé (Pr Guillaume

Podevin).

Le diagnostic de certitude de la MH est fait sur l’examen

anatomopathologique de la biopsie rectale réalisée le plus souvent à la pince de

Noblett par aspiration de la muqueuse au lit du patient en période néonatale. Ce

diagnostic de certitude repose sur le fait que les cellules ganglionnaires sont

invariablement absentes du rectum distal dans la MH et que cette absence de

cellules ganglionnaires dans la sous-muqueuse est associée à l’absence de cellules

ganglionnaires dans le plexus myentérique (7, 20) (image 2). La deuxième technique

a l’avantage de pouvoir se faire au lit du malade, sans anesthésie. La complication

principale de la biopsie rectale à la pince de Noblett est l’hémorragie. En effet sans

hémostase ni suture. C’est pourquoi il est indispensable de contrôler le bilan de

coagulation au préalable, afin de s’assurer que l’enfant ne présente pas de

coagulopathie pouvant augmenter le risque hémorragique.
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Image 2 : Pince à biopsies rectales, également appelée pince de Noblett

Les biopsies rectales sont ensuite fixées puis incluses dans la paraffine pour

la coloration hématoxyline éosine safran (HES) et l’immunomarquage calrétinine sur

coupes. Une partie peut également être congelée pour la technique des

acétylcholinestérases (ACE).

Le diagnostic de MH est exclu si une ou plusieurs cellules ganglionnaires sont

vues dans la sous-muqueuse avec une coloration HES. A contrario, il est retenu

quand aucune cellule ganglionnaire n’est identifiable dans la sous-muqueuse avec

de plus la présence de fibres nerveuses extrinsèques hypertrophiques (diamètre >

40 µm) (21). Les fibres nerveuses hypertrophiques qui existent chez la plupart des

patients proviennent des fibres nerveuses extrinsèques du système nerveux

parasympathique sacré qui entrent avec les vaisseaux de la région périrectale et se

prolongent en proximal sur une distance déterminée, rarement au-delà de l’angle

colique gauche. Ceci explique leur absence sur les biopsies coliques des
formes longues, coliques totales et intestinales de MH. Ces fibres nerveuses

extrinsèques hypertrophiques peuvent également être absentes en période

néonatale, d’autant plus si l’enfant est né prématurément (22). La technique des

ACE montre cette hypertrophie des fibres nerveuses extrinsèques cholinergiques

dans la sous-muqueuse et la musculaire muqueuse, voire une ascension de ces

fibres dans la muqueuse. Depuis sa description en 1972 (23), la technique des ACE

demeure le gold standard pour le diagnostic de MH mais reste peu utilisée. Cette

technique a une excellente spécificité (100%) mais une sensibilité limitée (85%). De
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plus, elle nécessite un prélèvement congelé et un lecteur entraîné pour diminuer le

risque de faux négatifs.

Depuis plusieurs années s’est développée l’analyse immunohistochimique

utilisant la calrétinine. L’avantage de cette technique est sa réalisation sur biopsie

fixée dans le formol et son interprétation facilitée, y compris chez des lecteurs moins

expérimentés (24). Le délai technique est en revanche supérieur à celui des ACE

(délai de fixation formolée et étude immunohistochimique). La calrétinine est une

protéine liant le calcium qui exprimée de façon normale dans les neurones

entériques de type cholinergiques. Dans les biopsies rectales, un marquage normal

par l’anticorps anti-calrétinine est vu au sein de la muqueuse, de la lamina propria

(chorion), de la musculaire muqueuse et de la sous-muqueuse (« fibres nerveuses

intrinsèques » ou projections distales provenant des neurones calrétinine) ainsi que

dans un contingent de cellules ganglionnaires dans le plexus sous-muqueux (25).

Dans le cas de la MH, ce marquage est complètement absent.

1.5. Traitement d’attente et prise en charge chirurgicale

Une fois le diagnostic suspecté, il est nécessaire de prendre en charge

l’occlusion intestinale fonctionnelle. Le premier traitement d’attente est le lavement

rectocolique, également appelé “nursing”. Il consiste en une montée de sonde

rectale avec irrigation au sérum physiologique tiède, permettant l’évacuation des gaz

et des selles accumulés dans le côlon en amont de la zone pathologique. Ce nursing

doit être effectué quotidiennement (1-3 par jour). Ces nursings peuvent être

effectués à domicile par les parents et après apprentissage parental (26).

Lorsque le nursing n’est pas suffisamment efficace, notamment dans
les formes longues, il peut être nécessaire de réaliser une colostomie ou même

une iléostomie en zone saine ganglionnaire avec examen extemporané, afin de

dériver les selles en amont de la portion colique ou grêlique pathologique. Des

biopsies étagées avec examen extemporané peuvent être réalisées au cours de

cette intervention, afin de connaître plus précisément le niveau d’atteinte de la

maladie et d’être sûr de réaliser la stomie en zone saine ganglionnaire (7).
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Le traitement de référence de la MH est chirurgical pour la majorité des

patients. Le but du traitement chirurgical est de réséquer la zone aganglionnaire et la

zone de transition avec restauration de la continuité digestive par anastomose au

niveau du canal anal de la zone saine ganglionnaire considérée comme « saine ». Il

est nécessaire que l’exérèse chirurgicale emporte la totalité de cette zone de

transition pour éviter la persistance en postopératoire de symptômes obstructifs

chroniques, voire d’une occlusion intestinale fonctionnelle. La chirurgie doit

également respecter entièrement la ligne des cryptes afin de préserver la continence

du patient. Cette chirurgie est le plus souvent réalisée dans les premiers mois de vie

pour les formes courtes, vers 4-8 semaines de vie (27,28).

Pour s’assurer du caractère complet de la résection chirurgicale, une biopsie

pan-pariétale en zone présumée saine est analysée extemporanément.

Classiquement, pour des raisons techniques, la biopsie est unique, sur le bord

anti-mésentérique du côlon. Cependant il est prouvé qu’une évaluation

circonférentielle de la pièce en anatomopathologie est corrélée à de meilleures

suites opératoires (29). Si l’analyse anatomopathologique conclut à une biopsie en

zone saine, l’exérèse se fera au minimum 3 cm au-dessus de la zone biopsiée (en

cas de forme courte) pour s’assurer du caractère complet de l’exérèse chirurgicale et

ainsi éviter d’avoir un résidu de zone transitionnelle sur le colon résiduel. Si l’examen

extemporané conclu à une biopsie en zone transitionnelle, il faut réitérer l’examen

quelques centimètres plus haut et ce jusqu’à se retrouver en zone saine (8). En cas

de forme plus longue, la stratégie chirurgicale est différente et sera détaillée en aval.

Plusieurs techniques opératoires ont été mises au point pour le traitement de

la MH au cours des dernières décennies puis modifiées notamment par l’utilisation

de la cœlioscopie. Les trois approches principales sont la technique de Swenson, la

technique de Soave et la technique de Duhamel. (Figure 3)
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Figure 3 : Les 3 techniques les plus fréquemment utilisées dans la cure chirurgicale

de la maladie de Hirschsprung. a) Technique de Soave, b) technique de Swenson, et

c) technique de Duhamel (2).

La première chirurgie curative, décrite par Swenson en 1948, consiste en

une résection complète du rectum par laparotomie et une anastomose colo-anale

termino-terminale 5-10 mm au-dessus de la ligne des cryptes (30, 31).

Soave en 1964 propose de réaliser l’exérèse du segment atteint par voie

extra-muqueuse en laissant un manchon de musculeuse aganglionnaire ou de

transition en place dans lequel le colon sain est abaissé, afin d’éviter de léser les

structures vasculo-nerveuses périnéales et de préserver au maximum le sphincter

anal (32). Cependant, le manchon musculaire pourrait être à l’origine de symptômes

obstructifs, c’est pourquoi il est indispensable de réaliser une incision longitudinale

du manchon musculaire au cours de la chirurgie (33, 34).

La voie trans-anale a ensuite été développée en 1998 (35, 36). Elle est

applicable soit pour la technique de Swenson avec une dissection qui est alors

périrectale, soit pour la technique de Soave avec une dissection sous-muqueuse

puis périrectale.

L’apport plus récent de la laparoscopie et de la chirurgie robotique permet une

bonne dissection périnéale sous contrôle de la vue dans les formes courtes
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recto-sigmoïdiennes, mais est surtout indiquée dans les formes longues pour la

réalisation de la colectomie, plus ou moins étendue au grêle (37).

La technique de Duhamel (1956) consiste à réaliser l’exérèse du segment

atteint, tout en conservant le rectum aganglionnaire ou de transition comme

réservoir, sur la paroi postérieure duquel l’intestin sain ganglionnaire est anastomosé

au niveau de la ligne pectinée. La paroi postérieure du rectum et la paroi antérieure

du côlon abaissé sont ensuite anastomosés longitudinalement à l’aide d’une pince

GIA, afin de ne pas laisser de poche rectale exclue ni d’éperon significatif. Cette

technique a l’avantage d’épargner une dissection antérieure et latérale du rectum et

de créer un réservoir colo-rectal permettant théoriquement une meilleure continence.

De plus, l’anastomose colo-anale n’étant que sur une hémi-circonférence, cette

technique engendrerait un peu moins de sténose anastomotique que la technique de

Soave (36, 38). La technique de Duhamel pourrait entraîner moins d’entérocolites

postopératoires que la technique de Soave mais cela reste toutefois débattu (39).

Les techniques de Soave et de Swenson peuvent se faire avec un premier

temps coelioscopique voire robot-assisté (40) ou entièrement par voie périnéale. La

technique de Duhamel peut se faire avec un premier temps coelioscopique, voire

robot-assisté, ou par laparotomie (41).

Il n’y a pas de supériorité prouvée d’une technique sur une autre et il est

recommandé au chirurgien de réaliser la technique qu’il maîtrise le mieux (7).

1.6. Evolution postopératoire et complications

1.6.1. Persistance de symptômes digestifs postopératoires

En cas de persistance de symptômes digestifs postopératoires, il faut d’abord

chercher une complication chirurgicale. En effet, environ 20% des patients opérés

d’une MH aura des complications chirurgicales. Elles peuvent être de plusieurs

types: sténose anastomotique, fistule anastomotique, twist du côlon abaissé,

abaissement en zone pathologique, occlusion sur bride (42, 43, 44).
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Cependant, après exclusion d’une complication postopératoire liée à la

chirurgie (43, 45), des troubles fonctionnels intestinaux peuvent persister avec une

incidence pouvant atteindre 60% des patients à long terme (46). Ces troubles

fonctionnels intestinaux peuvent non seulement apparaître dans les suites

postopératoires immédiates, mais également plusieurs mois ou années après la

chirurgie (43, 46, 47, 48).

Cliniquement, ces troubles fonctionnels intestinaux persistants se traduisent

par (44) :

- des symptômes obstructifs persistants (constipation, impaction fécale, difficultés

d’exonération, ballonnement abdominal, vomissements) pouvant être associés des

selles de consistance anormale (Bristol types 1-2 ou 5-7) +/- nauséabondes. Ces

symptômes obstructifs d’origine fonctionnelle peuvent être dus à des troubles de la

motricité intestinale (hypomotricité), une hypertonie du sphincter anal, une

dyssynergie.

- des diarrhées avec une consistance anormale des selles (Bristol types 5-7) +/-

fréquentes +/- nauséabondes secondaires à des troubles de la motricité intestinale

(hypermotricité) ou à une pullulation bactérienne sur une obstruction intestinale

fonctionnelle comme décrite précédemment.

- des fuites fécales (« soiling ») pouvant également être associées aux symptômes

obstructifs par impaction fécale et/ou aux diarrhées.

L’incidence des symptômes obstructifs persistants varie dans la littérature

entre 8 et 30% et peuvent apparaître à moyen et long terme après chirurgie curative

ou persister en postopératoire immédiat (44). Les causes fonctionnelles des

symptômes obstructifs inclues la persistance d’un trouble de la motricité intestinale,

l’hypertonie (ou achalasie) du sphincter anal interne et la dyssynergie.

Un algorithme diagnostique et de prise en charge des symptômes obstructifs

a été développé par Langer et al (44). L’élimination des causes chirurgicales de

symptômes obstructifs nécessite de réaliser un bilan complémentaire (un examen

anal, un lavement opaque et des biopsies rectales chirurgicales) avant de pouvoir

conclure à l’origine fonctionnelle. La réalisation du bilan à la recherche d’anomalies

de la motricité intestinale (temps de transit intestinale total ou segmentaire,

scintigraphie colique, manométrie colique et anorectale haute résolution) n’est

jamais réalisé en routine et ne peut être fait que par des centres experts en
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physiologie de la motricité intestinale de part les difficultés de réalisation chez le

jeune enfant et la nécessité d’un matériel adapté, les difficultés d’interprétation et

l’absence de normes de ces examens chez l’enfant.

Les troubles de la continence avec fuites fécales peuvent être de différentes

étiologies (49). Pour être continent, c’est-à-dire avoir la capacité d’aller à la selle

sans avoir de souillures et sans avoir recours à des lavements évacuateurs, 3

éléments de la physiologie de la continence fécale doivent être respectés: une

sensibilité normale du canal anal, un contrôle sphinctérien volontaire et une motricité

colique adaptée. Un algorithme diagnostique et de prise en charge des fuites fécales

a été développé par Saadai et al (49). L’élimination des causes chirurgicales

(résection de tout ou partie de la ligne des cryptes, lésions du sphincter anal par

distension traumatique dusphincter anal avec les écarteurs,

myectomie/sphinctérotomie) nécessitent de réaliser un bilan complémentaire avant

de pouvoir conclure à l’origine fonctionnelle (un examen anal, une manométrie

anorrectale haute résolution, un lavement opaque, +/- une manométrie colique).

1.6.2. Entérocolite postopératoire

L’entérocolite est une complication fréquente dans la MH et affecte 25-37%

en postopératoire (50). Le diagnostic d’entérocolite est réalisé sur des symptômes et

signes cliniques sont souvent non spécifiques, rendant difficile d’établir un diagnostic

certain chez de nombreux patients et pouvant conduire à un traitement en excès ou

à l’inverse à un retard diagnostic (51). Ces symptômes peuvent être d’apparition

aiguë ou devenir chroniques. Néanmoins, l’entérocolite reste la première cause de

morbidité sévère et de mortalité (5%) dans la MH. Elle peut évoluer très rapidement

vers un sepsis sévère ou un choc septique nécessitant des mesures réanimatoires

précoces, une antibiothérapie adaptée et une décompression digestive, voire une

dérivation digestive chirurgicale. Les entérocolites surviennent principalement

pendant les 2 premières années de vie après le cure chirurgicale de MH (52).

Certains facteurs sont cependant associés à un risque plus élevé de

développer une entérocolite, principalement une trisomie 21 et un retard diagnostic

de MH au-delà de la première semaine de vie (53, 54, 55), mais également une

forme longue de MH, un antécédent d’entérocolite et une occlusion intestinale
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quelque soit la cause, mécanique (sténose anastomotique, twist du colon abaissé, «

cuff » sténosante après intervention de Soave) ou fonctionnelle (persistance d’une

zone aganglionnaire ou de transition après chirurgie curative, troubles de la motricité

digestive persistent après chirurgie curative) (56, 57). Certains autres facteurs de

risque ont été évoqués: syndromes génétiques tels que l’hypoplasie

cartilage-cheveux, le sexe féminin, et les antécédents familiaux de MH.

Comme la cause des entérocolites est inconnue, leur traitement est empirique

avec une prise en charge fondée sur la sévérité de la présentation clinique et des

symptômes. Le grade de l’entérocolite est tout d’abord établi afin d’établir la sévérité

de l’épisode, de grade I (entérocolite possible) à grade III (entérocolite sévère).

Selon les recommandations de Gosain et al de 2017, la prise en charge sera

décidée en fonction de ce grade de sévérité (51).

1.7. Spécificités de la forme colique totale

1.7.1. Définition et épidémiologie

Dans sa forme la plus courante, la MH affecte le rectum et une proportion

variable du côlon, mais dans certains cas, il peut y avoir absence de cellules

neuro-ganglionnaires sur l’ensemble du côlon remontant même sur la partie distale

de l’intestin grêle, c’est ce que l’on appelle la forme colique totale de la MH ou « total

colonic aganglionosis » dans la littérature anglophone. Dans sa forme la plus

extrême, appelée aganglionose intestinale totale, la MH peut affecter le côlon et

l’ensemble de l’intestin grêle. La prise en charge de ces patients est différente, se

rapprochant de la prise en charge des enfants atteints de syndrome de grêle court

en cas de forme intestinale. La limite entre ces deux entités n’est pas consensuelle.

Cependant, la plupart des auteurs s’accordent à définir la forme colique totale de la

MH comme une aganglionose de l’ensemble de colon et du rectum, atteignant

également moins de 50 centimètres de l’iléon distal (Figure 1) (58).
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La forme colique totale affecte environ 5 à 10% de l’ensemble des enfants

atteints de la MH (59). Le sex-ratio est davantage équilibré dans la forme colique

totale que dans la forme recto-sigmoïdienne de la MH (entre 1.1:1 et 1.5:1 vs 4:1

garçon/fille) (60).

1.7.2. Présentation clinique

La forme colique totale de la MH implique de nombreuses difficultés dans

toutes les étapes de la prise en charge de ces patients.

La présentation clinique est le plus souvent la même que dans les formes

plus courtes de la MH, c’est-à-dire une occlusion néonatale basse. Des nursings

inefficaces ou pauci-efficaces sur le ballonnement doivent faire évoquer une forme

longue ou colique totale de la MH.

Cependant, du fait de l’absence de distension colique, le ballonnement

abdominal est souvent moindre, ce qui retarde le diagnostic (60, 61, 62). Dans

certains cas, le tableau peut être plus atypique avec des symptômes moins francs,

un transit spontané présent mais ralenti, un constipation opiniâtre avec un

ballonnement chronique avec un retard de croissance staturo-pondérale. Cette

forme atteint également plus souvent des enfants présentant des malformations

associées (urologiques, cardiaques…) ou des formes syndromiques (trisomie 21

notamment). (61,62)

1.7.3. Examens complémentaires

Un lavement opaque est réalisé en cas de suspicion de MH de forme colique

totale mais il est d’interprétation souvent difficile. Une zone transitionnelle n’est

visualisée que dans 50% des cas, et ne correspond souvent pas à la zone

transitionnelle histologique (63). La présentation radiologique la plus typique est un

colon rigide dit “en point d’interrogation” (Image 1, Image 4). Des présentations

moins typiques sont fréquentes comme un micro-côlon (Image 5), ou un reflux de

produit de contraste à travers la valve iléo-caecale ou peut même être d’apparence

normale (63).
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Image 3 : Colon avec aspect en point d’interrogation avec un colon court et arrondi
(flèches) (63)

Image 4 : Lavement opaque montrant un microcolon.
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Dans tous les cas, le diagnostic de certitude est histologique sur des biopsies

rectales. L’analyse anatomo-pathologique montre alors une absence de cellules

neuro-ganglionnaires et une absence également de filets nerveux extrinsèques

hypertrophiques, comme expliqué précédemment. Des biopsies étagées coliques et

grêliques sont alors nécessaires afin de déterminer la longueur de l’atteinte. Ces

biopsies étagées sont généralement réalisées de façon coelio-assistée (biopsies en

extra ou intra-péritonéal). Elles doivent être panpariétales avec un examen

extemporané. Une analyse circonférentielle extemporanée de la collerette est

préférable si une iléostomie est réalisée dans le même temps opératoire afin de

limiter le risque d’être en zone de transition (7).

1.7.4. Traitement chirurgical

Le traitement chirurgical de toute forme de MH est la résection de l’ensemble

de l’intestin pathologique, avec ou sans rétablissement de la continuité selon la

longueur de l’atteinte. Dans la forme colique totale, il est nécessaire de réaliser une

colo-proctectomie totale avec une anastomose Iléo-anale (AIA) avec ou sans

réservoir. Contrairement aux formes courtes, la chirurgie des formes plus longues ne

peut pas se faire par abord périnéal seul. Un premier temps abdominal est toujours

nécessaire, que ce soit par coelioscopie, chirurgie robot-assistée ou par laparotomie

(64).

La principale conséquence de la coloproctectomie totale résulte du fait que

l’iléon ne permet pas les fonctions de réabsorption d’eau dans les selles et de

rétention des selles, qui sont des fonctions du côlon et du rectum. Il en résulte des

selles plus liquides, plus fréquentes, une plus grande fréquence de fuites fécales

chez les enfants opérés d’une forme colique totale de MH (65).

Afin de diminuer la quantité de selles, des techniques chirurgicales avec

création de réservoir ont été développées, afin de conserver de la muqueuse colique

ou rectale, ayant pour but de réabsorber l’eau et les ions, et ainsi diminuer la

quantité de selles et améliorer la consistance. La principale technique de ce type est

la technique de Duhamel. Dans cette technique, comme décrit précédemment, le
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rectum distal est conservé et l’iléon est anastomosé à l’anus à son bord postérieur

(66).

La technique de Martin (Figure 4) est une technique de Duhamel modifiée, où

est conservée l’ensemble du rectum ainsi qu’une portion distale du côlon, qui est

anastomosé sur toute sa longueur à l’iléon abaissé de façon à faire une

iléo-colostomie, créant un long réservoir à la différence de la technique de Duhamel.

Cette technique est très peu utilisée à l’heure actuelle.

La technique de Kimura est proche de la technique de Duhamel, le côlon droit

ou le caecum étant préféré au rectum pour être anastomosé longitudinalement à

l’iléon afin de créer une poche permettant théoriquement d’augmenter l’absorption

d’eau dans les selles par rapport au rectum, d’améliorer ainsi la consistance des

selles et la continence fécale.

Figure 4 : Technique de Martin, à gauche : iléocolostomie avec le côlon gauche, à

droite : iléocolostomie avec la totalité du côlon (65).
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D’autres chirurgiens préfèrent une approche chirurgicale qui n’utilise pas de

réservoir contenant du tissu aganglionnaire devant le potentiel risque majoré

d’obstruction distale et d’entérites.

Une AIA directe peut être réalisée avec un abaissement par voie transanale

par une technique de Swenson ou de Soave (67) (Figure 5). En cas d’AIA directe, il

n’existe plus de muqueuse colique ou rectale résiduelle, pouvant potentiellement

majorer le nombre de selles liquides, entraîner une moins bonne qualité de vie, une

hyponatrémie, ou une érythème fessier plus important. Certains auteurs pensent

cependant que l’iléon abaissé pourrait avoir une capacité d'adaptation en se mettant

à absorber davantage d’eau et d’électrolytes.

Une AIA directe avec une poche en J peut ainsi être justifiée, afin de créer un

réservoir de tissu iléal sain ganglionnaire (Figure 5) (68).

Figure 5 : Anastomose iléo-anale avec réservoir en J (38).

1.8. Justification et objectif de l’étude

La MH de forme colique totale est une forme sévère de MH avec une

morbi-mortalité élevée. Le taux de mortalité varie entre entre 2 et 20% selon les

études et est lié aux entérocolites sévères, à l’insuffisance intestinale et aux
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syndromes génétiques associés (58). La gestion de ces formes longues est un

véritable challenge chirurgical malgré les avancées dans les techniques

chirurgicales et dans la prise en charge pré- et postopératoire.

L’évolution à long terme des patients atteints de MH coliques totales est

marquée par davantage de fuites fécales et d’incontinence, avec des selles plus

liquides, et davantage de fuites nocturnes. Ils présentent également un plus grand

risque d’entérites post-opératoires, évalué entre 31 et 58% (69)

Il existe plusieurs études descriptives de faible effectif décrivant l’évolution

clinique des enfants atteints de MH de forme colique totale, les résultats à court et

long terme des différentes techniques chirurgicales (63, 43, 65, 70). Cependant, très

peu d’études comparent les résultats à long terme des différentes techniques

chirurgicales des formes coliques totales de MH (64, 65, 67, 71). Ces études sont

toujours rétrospectives et incluent un nombre faible de patients, et aucune ne

compare les résultats à long terme des deux techniques les plus fréquemment

utilisées en France, la technique de Duhamel et l’AIA directe.

L’objectif de notre étude était de comparer les résultats à court, moyen et long

terme de la technique de Duhamel et de l’AIA directe dans la MH de forme colique

totale.

2. MATERIEL ET METHODES

2.1. Schéma de l’étude

Il s’agit d’une étude de cohorte rétrospective, multicentrique nationale.

Les critères d’inclusion étaient:

- Tous les enfants ayant été opérés dans l’un des centres participants,

- D’une MH de forme colique totale étendue au maximum aux 50 derniers

centimètres de l’intestin grêle,

- Nés entre janvier 2006 et décembre 2021,
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- Ayant bénéficié d’une chirurgie curative par la technique de Duhamel ou avec

une AIA directe (abaissement transanal selon Swenson ou Soave),

- Âgés de 3 ans ou plus au dernier suivi.

Les critères d’exclusion étaient :

- Les enfants ayant eu une autre technique chirurgicale que les deux

techniques étudiées,

- Les enfants ayant une forme intestinale totale ou presque totale de MH,

définie comme une atteinte de plus de 50 centimètres de l’iléon distal,

- Les enfants ayant une forme colique totale de MH mais n’ayant pas eu

d’abaissement,

- Les enfants dont les deux parents ou les représentants légaux ont exprimé

leur refus de participer à l’étude après avoir reçu la lettre d’information.

2.2. Critères de jugement

Le critère de jugement principal est le nombre de selles par jour au dernier

suivi.

Les critères de jugement secondaires sont :

- La mortalité (taux de décès au cours ou après chirurgie d’abaissement)

- Le taux de patients ayant eu des complications liées à la chirurgie (sténose

ou fuite anastomotique, éperon de Duhamel, twist de l’intestin abaissé,

anastomose en zone transitionnelle, occlusion, réfection chirurgicale de la

stomie)

- Nombre de complications liées à la chirurgie par patient + liées à la MH si

complications majeures (dont remise en iléostomie)

- Le nombre d’entérites postopératoires

- Le taux de patients ayant eu une remise en iléostomie après abaissement

- Le taux de patients étant toujours en iléostomie au dernier suivi

- Le taux de patients ayant eu un traitement par injection intra-sphinctérienne

de toxine botulique après la chirurgie d’abaissement

- La consistance des selles, graduée selon l’échelle de Bristol (Image 5)

- Le taux de patients ayant des fuites fécales le jour
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- Le taux de patients portant des protections le jour

- Le taux de patients ayant des selles nocturnes

- Le taux de patients ayant un traitement par Lopéramide au dernier suivi

- Le taux de patients sous nutrition parentérale au dernier suivi

Image 5 : Échelle de Bristol modifiée pour les enfants.

2.3. Recueil des données

Les chirurgiens pédiatres des centres participants ont été contactés afin

de transmettre leurs listes de patients pouvant être inclus dans l'étude. Les données

nécessaires à l’étude ont été recueillies par analyse des dossiers médicaux des

patients. Les données ont été anonymisées, conformément aux réglementations en
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vigueur.

2.4. Ethique

Cette étude a été approuvée par la cellule d’évaluation médicale du CHU

de Marseille en accord avec les procédures en vigueur (PADS 23-11). Elle a été

enregistrée comme étude réalisée sous la méthodologie de référence 004 (MR-004)

(N°19348616). Un formulaire d’information a été envoyé aux familles leur expliquant

les modalités de l’étude. Il pouvaient s’opposer à l’inclusion de leur enfant dans

l’étude en envoyant une demande d’exclusion de l’étude. Une absence de réponse

était considérée comme un accord tacite.

2.5. Analyses statistiques

Les analyses statistiques ont été réalisées à l’aide du logiciel Prism 10. Les

données continues ont été présentées sous forme de médianes (extrêmes). Les

données catégorielles ont été exprimées en pourcentage. Les tests de Fisher et de

Yates ont été utilisés pour l’analyse des données catégorielles et le test de

Mann-Whitney a été utilisé pour l’analyse des variables continues. Un p<0,05 a été

retenu comme statistiquement significatif.

3. RÉSULTATS

3.1. Caractéristiques de la population

Nous avons inclus 25 patients présentant une forme colique totale de la MH

(schéma 1), opérés dans 6 services de chirurgie pédiatrique de centres

hospitalo-universitaires français (Marseille, Hôpital Robert Debré/ Paris, Lille, Lyon,

Nice, Saint-Etienne) par 15 chirurgiens pédiatres. Parmi les 25, 12 patients avaient

bénéficié d’une intervention de Duhamel et 13 d’une AIA directe (selon la technique

de Soave).
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Schéma 1 : Flowchart des patients inclus. (MH : MH)

Il s’agissait de 18 garçons et 7 filles (sex-ratio de 2,57:1) (Tableau 2). La

durée de suivi médian était de 8 ans [3-18]. Parmi ces patients, 8 avaient un

antécédent familial de MH (28%) : 2 jumelles atteintes d’une forme colique totale

incluses dans cette étude (fécondation in vitro), 3 patients avec antécédents de

forme colique totale ou intestinale au premier degré (frère, sœur, père), les 3

derniers ayant un antécédent de MH de forme recto-sigmoïdienne chez le père, le

frère, et un cousin germain. Deux patients avaient une mutation du gène RET

identifiée (8%), dont 1 avec un antécédent familial de MH. Le deuxième avait

également une atrésie iléale de type 3 et un rein unique. Aucun patient n’avait

d’anomalie chromosomique ou de forme syndromique diagnostiquées. Le caractère

rétrospectif de l’étude n’a pas permis de définir si tous les patients avaient eu une

consultation génétique.

Six patients avaient des malformations associées (24%) : atrésie iléale type 3

avec rein unique (n=1), apple-peel syndrome avec malformations ostéo-articulaires

(pied bot varus équin, hémivertèbre, fémur court et malformation du genou) (n=1),

anomalie de la jonction pyélo-urétérale et trachéomalacie (n=1), déficit en G6PD et
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kyste sous-glottique (n=1), hypothyroïdie congénitale (n=1), tachycardie

supraventriculaire (n=1).

Il n’y avait pas de différence concernant ces caractéristiques entre les

groupes Duhamel et AIA (Tableau 2).

 Total Duhamel AIA p

Nombre de patients 25 12 13  

Sexe : M/F (sex-ratio) 18/7 (2,57:1) 9/3 (3:1) 9/4 (2,25:1) 0,99

Malformations associées 6 (24%)  5 (41,7%)  1 (7,7%)  0,07

Malformations associées

impliquant le tube digestif
3 (12%) 2 (17%) 1 (8%) 0,59

Antécédent familial de MH 8 (32%) 3 (25%) 5 (41,7%) 0,99

Mutation identifiée 2 (8%) 2 (17%) 0 (0%) 0,63

Âge au dernier suivi 8 [3-18] 7 [3-14] 9,5 [3-18] 0,35

Tableau 2 : Présentation des caractéristiques générales des patients et comparaison

entre le groupe Duhamel et le groupe anastomose iléo-anale directe (AIA). Résultats

exprimés en n (%). (MH : maladie de Hirschsprung; AIA: anastomose iléo-anale; M: mâle; F:

femelle)

3.2. Présentation clinique et diagnostic

La présentation clinique initiale était un syndrome occlusif chez 20 patients

(80%), une constipation chronique chez 4 patients (16%) et une perforation caecale

chez un patient (4%) (Tableau 3).

Seize patients (64%) ont eu un diagnostic initial correct de forme colique

totale de MH (Tableau 3). Les 9 autres patients (36%) ont eu un diagnostic retardé à

cause d’une pathologie digestive associée (n=4), d’une hypothyroïdie congénitale

avec iléus méconial (n=1) ou d’un diagnostic erroné du niveau d’atteinte de la MH
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(n=4). Il n’existait pas de différence significative entre les 2 groupes, Duhamel et

AIA.

L’âge médian du diagnostic de MH réalisé sur les biopsies rectales était de 13

jours [2-480]. Les patients pour lesquels la maladie a été découverte devant une

constipation chronique ont eu une découverte plus tardive (83, 150, 420 et 480 jours

de vie) que ceux ayant été diagnostiqués à la suite d’un syndrome occlusif ou d’une

perforation digestive (Annexe 1). Il n’existait pas de différence significative entre les

2 groupes, Duhamel et AIA.

A noter que 17 patients (68%) ont eu un lavement opaque pendant leur prise

en charge initiale (Annexe 1). Le lavement opaque a montré un microcolon ou un

aspect en point d’interrogation pour 8 d’entre eux (47%), une distension colique

globale pour 1 patient (6%), une zone transition colique ou rectale pour 3 patients

(18%) et 5 n’étaient pas en faveur de la MH (29%).
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Total
(n=25)

Duhamel
(n=12)

AIA
(n=13) p

Présentation clinique     0,59

Syndrome occlusif 20 (80%) 10 (83%) 10 (77%)  

Constipation chronique 4 (16%) 1 (8,5%) 3 (23%)  

Perforation caecale 1 (4%) 1 (8,5%) 0  

Diagnostic initial de forme colique totale 16 (64%) 8 (67%) 8 (61,5%) 1 

Autre diagnostic initial 9 (36%) 4 (33%) 5 (38,5%)  

Atrésie du grêle  2 0  

Volvulus grêle terminal  1 1  

MH colique transverse  1 0  

MH recto-sigmoïdienne  0 3  

Hypothyroïdie, iléus méconial  0 1  

Age au diagnostic de MH (jours) 13 [2-480] 15,5 [2-150] 13 [2-480] 0,93

Entérocolites préopératoires 6 (24%) 3 (25%) 3 (23,1%) 1

Tableau 3 : Présentation clinique et diagnostic initial des patients et comparaison

entre le groupe Duhamel et le groupe anastomose iléo-anale directe. Résultats

exprimés en n (%), médianes [extrêmes]. (MH : maladie de Hirschsprung)

3.3. Prise en charge chirurgicale initiale et curative

Une chirurgie curative en 2 temps a été réalisée chez 20 patients (80%) et

une chirurgie en 3 temps chez 5 patients (20%). Aucun patient n’a bénéficié d’une
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chirurgie en 1 temps. La longueur médiane d’extension à l’intestin grêle de la MH

colique totale était de 11,5 cm [0-50] (Tableau 4).

Tous les patients ont bénéficié d’une iléostomie pendant leur prise en charge.

L’âge médian à la réalisation de l’iléostomie en zone saine était de 30 jours [2-420]

(Tableau 4). A noter que 23 patients (92%) ont eu une iléostomie avant la réalisation

de l’abaissement iléo-anal (selon Duhamel ou AIA) (Schéma 2) (à l’exception des

patients 17 et 18, annexe 1).

L’âge médian à l’abaissement iléo-anal (selon Duhamel ou AIA) était de 13

mois [1-58]. Dix-huit patients ont eu une fermeture de l’iléostomie au moment de

l’abaissement iléo-anal (selon Duhamel ou AIA) (Schéma 2). Pour les 7 autres

patients, le délai médian entre l’abaissement et la fermeture d’iléostomie était de 3

mois [2-12].

Il n’existait pas de différence entre les 2 groupes, Duhamel et AIA.

Concernant les 20 patients opérés en 2 temps, la majorité (16/20, 80%) ont

bénéficié d’une stratégie opératoire associant dans un premier temps une iléostomie

réalisée en zone saine (100%), puis dans un second temps une coloproctectomie

avec abaissement iléo-anal (selon Duhamel ou AIA) et fermeture d’iléostomie.

Un patient (patient 11, annexe 1) a eu dans un premier temps une

coloprotectomie avec iléostomie en zone saine, puis dans un second temps un

abaissement selon Duhamel et fermeture d’iléostomie.

Deux patients (patients 17 et 18, annexe 1) ont eu dans un premier temps

une coloproctectomie avec AIA et iléostomie en zone saine, puis dans un second

temps fermeture d’iléostomie. Ces 2 patients avaient initialement un diagnostic de

MH rectosigmoïdienne. Cependant lors de la chirurgie curative (débutée par une

voie transanale), les biopsies extemporanées étagées avaient conclu de façon

inattendue à une forme colique totale, expliquant que l’AIA avait été réalisée

d’emblée. Le diagnostic de forme colique totale de MH avait été confirmée sur

l’analyse anatomopathologique post-opératoire de la pièce de coloproctectomie

totale.
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Les analyses définitives des pièces opératoires n’ont montré aucun

abaissement iléo-anal effectué en zone pathologique ou de transition. Les

comptes-rendus anatomopathologiques n’étaient pas des comptes-rendus types.

Schéma 2 : Description de la prise en charge chirurgicale curative de la forme

longue de maladie de Hirschsprung. En vert, les patients ayant eu d’emblée un

diagnostic de forme colique totale de maladie de Hirschsprung, et en bleu ceux

ayant eu un diagnostic retardé de forme colique totale de maladie de Hirschsprung.
(MH = Maladie de Hirschsprung, AIA : Anastomose Iléo-Anale))
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Total

(n=25)

Duhamel

(n=12)

AIA

(n=13) p

Longueur d'atteinte du grêle

(cm)
11,5 [0-50] 11 [4-50] 12 [0-30] 0,45

Iléostomie 25 (100%) 12 (100%) 13 (100%) 1

Iléostomie avant abaissement 23 (92%) 12 (100%) 11 (85%) 0,4

Age à l'iléostomie (j) 30 [2-520] 12 [2-270] 35 [2-520] 0,89

Age à l’abaissement (m) 13 [1-58] 11,5 [8-58] 13 [1-18] 0,46

Fermeture iléostomie au

moment de l’abaissement
18 (72%) 10 (83%) 8 (61,5%) 0,38

Tableau 4 : Caractéristiques de la prise en charge des patients et comparaison entre

le groupe Duhamel et le groupe anastomose iléo-anale (AIA). (j: jours; m: mois)

Parmi les 9 patients n’ayant pas eu un diagnostic initial de forme colique

totale de MH (diagnostic retardé), 6 ont eu une ou des interventions chirurgicales

avant la réalisation d’une iléostomie en zone saine ou d’une chirurgie curative

définitive de leur forme colique totale de MH. Concernant les 3 autres patients, 2

avec un diagnostic initial de MH rectosigmoïdienne ont eu un “rattrapage” du

diagnostic de forme colique totale au moment de la chirurgie curative, et le dernier

était un diagnostic initial confirmé d'hypothyroïdie congénitale également associée à

une MH (Annexe 1).

La prise en charge chirurgicale de ces 9 patients est détaillée ci-après (en
gras = diagnostic initial):

- Le patient 2 (Annexe 1) a eu une découverte néonatale d’un apple-peel
syndrome avec un volvulus de la dernière anse iléale se terminant sur une

atrésie. Il a alors été mis en iléostomie. La MH a été diagnostiquée à la suite
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d’une occlusion digestive en amont de l’iléostomie. Il a ensuite eu une

coloproctectomie totale avec abaissement selon Duhamel et une fermeture de

l’iléostomie dans le même temps. La chirurgie curative a donc été réalisée en

2 temps. Il a par la suite présenté une sténose anastomotique traitée par

dilatations seules.

- Le patient 3 (Annexe 1) a eu un diagnostic initial de MH colique transverse
avec résection rectocolique jusqu’à l’angle colique droit et abaissement selon

Duhamel avec manœuvre de Deloyer. Le diagnostic de forme colique totale a

été posé devant une persistance d’une occlusion du grêle nécessitant la

réalisation d’une iléostomie. Il a ensuite eu une chirurgie avec colectomie

totale avec nouvel abaissement selon Duhamel et une fermeture de

l’iléostomie dans le même temps. La chirurgie curative a donc été réalisée en

2 temps sans complications chirurgicales postopératoires.

- Le patient 9 (Annexe 1) a été opéré à la naissance d’un volvulus
segmentaire du grêle terminal sur bride congénitale sans résection

intestinale. Il a présenté une occlusion récidivante du grêle ayant nécessité

des biopsies étagées et la mise en iléostomie en zone saine. Il a ensuite eu

une coloproctectomie totale avec abaissement selon Duhamel et fermeture de

stomie dans le même temps. La chirurgie curative a donc été réalisée en 2

temps. Il a par la suite présenté une fuite anastomotique sans nécessité de

reprise chirurgicale, et a nécessité une remise en iléostomie pour une

occlusion chronique, avec par la suite de multiples réfections de stomie,

menant à une situation de grêle court, mesuré à 51 cm de longueur. Il est

toujours en iléostomie au dernier suivi.

- Le patient 10 (Annexe 1) a été initialement pris en charge au Mali. Il a été

opéré une première fois pour une atrésie iléale de type 3 (absence de

compte-rendu détaillé de cette chirurgie). Il a ensuite été opéré une 2ème fois

avec réalisation d’une résection colique droite avec anastomose

iléo-transverse, puis une 3ème fois pour une colectomie totale, avec réalisation

d’un Hartmann et d’une iléostomie. Il a ensuite été transféré en France. Il a

bénéficié de biopsies étagées puis d’un abaissement selon Duhamel avec

une fermeture de l’iléostomie un mois plus tard. La chirurgie curative a donc

été réalisée en 3 temps sans complications chirurgicales postopératoires.
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- Le patient 13 (Annexe 1) a été opéré à 4 jours de vie d’un volvulus
segmentaire du grêle terminal sans résection digestive. Il a présenté un

syndrome occlusif postopératoire. Il a eu des biopsies étagées, permettant de

poser le diagnostic de forme colique totale de MH, et la réalisation d’une

iléostomie en zone saine. Ce patient a ensuite eu une coloproctectomie totale

avec AIA directe et fermeture de stomie dans le même temps. La chirurgie

curative a donc été réalisée en 2 temps sans complications chirurgicales

postopératoires.

- Le patient 17 (Annexe 1) a eu une suspicion initiale de forme
recto-sigmoïdienne de MH sur le lavement opaque initial. Les nursings

étaient efficaces pour l’évacuation des gaz et des selles. Une chirurgie

d’abaissement coloanale par voie transanale avait donc été programmée,

sans réalisation préalable d’iléostomie ou de biopsies étagées. Au cours de la

chirurgie, les différentes biopsies rectocoliques avec analyse extemporanée

étaient toutes pathologiques au niveau colique. L’analyse extemporanée a

confirmé la zone saine au niveau de l’iléon terminal. Il a donc été réalisé une

coloproctectomie totale avec AIA et iléostomie de protection dans un premier

temps. L’analyse anatomopathologique de la pièce opératoire a confirmé le

diagnostic de MH de forme colique totale. L’iléostomie a été fermée dans un

second temps. La chirurgie curative a donc été réalisée en 2 temps sans

complications chirurgicales postopératoires.

- Le patient 18 (Annexe 1) a eu un diagnostic tardif de MH sur un tableau de

constipation sévère. Le diagnostic de MH a été posé sur des biopsies

rectales. Il a été initialement suspecté une forme recto-sigmoïdienne de
MH. Une chirurgie d’abaissement colo-anal avait intialement été prévue, sans

réalisation d’iléostomie ou de biopsies étagées au préalable. Au cours de la

chirurgie, les différentes biopsies coliques avec analyse extemporanée

répondaient toutes que la biopsie était en zone pathologique, faisant faire

réaliser de nouvelles biopsies toujours plus haut, jusqu'à avoir une biopsie en

zone saine au niveau de l’iléon terminal. Il a donc été réalisé une

coloproctectomie totale avec AIA et iléostomie de protection. L’analyse

anatomopathologique de la pièce opératoire a confirmé le diagnostic de MH

de forme colique totale. L’iléostomie a été fermée dans un second temps. La
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chirurgie curative a donc été réalisée en 2 temps. Il a par la suite présenté

une sténose anastomotique traitée par dilatations seules.

- Le patient 19 (Annexe 1) a eu un diagnostic tardif de MH sur un tableau de

constipation sévère avec retard de croissance staturo-pondéral. Le lavement

opaque a fait suspecter initialement une MH de forme recto-sigmoïdienne.
Devant l’apparition d’un ballonnement important malgré les nursings, une

colostomie gauche a initialement été réalisée en urgence sans analyse

extemporanée. L’analyse anatomopathologique définitive de la biopsie au

niveau de la stomie conclut à une en zone pathologique. Des biopsies

étagées ont été réalisées ainsi qu’une iléostomie en zone saine à 25 cm de la

valvule iléo-caecale. Il a été ré-opéré deux mois après pour prolapsus stomial

avec colite d’exclusion. Une coloproctectomie totale avec AIA et réfection de

l’iléostomie a ensuite été réalisée. Il a présenté par la suite un prolapsus de

l’iléostomie nécessitant une réfection de la stomie. Il a enfin eu la fermeture

de l’iléostomie à distance. La chirurgie curative a donc été réalisée en 3

temps sans complications chirurgicales postopératoires après le 3ème temps

opératoire.

- Le patient 24 (Annexe 1) a eu un diagnostic initial d'hypothyroïdie devant un

iléus méconial, avant que des biopsies étagées et une iléostomie soient

finalement réalisées et permettent de poser le diagnostic de MH de forme

colique totale. Il a ensuite eu une seconde chirurgie avec coloproctectomie

totale et AIA, puis une fermeture de stomie 3 mois après. Il a donc eu une

chirurgie curative en 3 temps. Il n’y a pas eu de complications chirurgicales

postopératoires.

3.4. Critère de jugement principal

Le nombre de selles par jour était de 4 [1-7] à la fin du suivi, sans différence

entre le groupe Duhamel et le groupe AIA (p=0,61) (Tableau 5). L’âge médian au

dernier suivi était de 8 ans [3-18]: 9,5 ans [3-18] dans le groupe Duhamel et 7 ans

[3-14] dans le groupe AIA (p=0,35) (Tableau 1).
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Critères de jugement
Total
n=25

Duhamel
n=12

AIA
n=13 p

Critère de jugement principal
Nombre de selles par jour 4 [1-7] 3,5 [1-7] 4,5 [1-6] 0,61

Critères de jugement secondaires
Mortalité 0 0 0 1

Nombre complications liées à la

chirurgie par patient 0,4 0,5 0,3 0,5

Complications liées à la chirurgie 10 (40%) 6 (50%) 4 (31%) 0,043

Fistule anastomotique 1 (4%) 1 (8%) 0 0,48

Sténose anastomotique 3 (12%) 1 (8%) 2 (15%) 1

Eperon Duhamel - 1 (8%) - -

Twist pendant abaissement 0 0 0 1

Anastomose en ZT 0 0 0 1

Occlusion mécanique 2 (8%) 1 (8%) 1 (8%) 1

Reprise chirurgicale iléostomie 3 (12%) 2 (17%) 1 (8%) 0,59

Entérites postopératoires 13 (52%) 7 (58%) 6 (46%) 0,54

Nombre d’entérites postopératoires 2 [1-9] 3 [1-9] 1,5 [1-3] 0,24

Remise en iléostomie 7 (28%) 6 (50%) 1 (8%) 0,03

Causes de la remise en iléostomie

Symptômes obstructifs sévères 3 2 1

Entérites sévères 3 3 0

Perforation digestive 1 1 0

Iléostomie en fin de suivi 5 (20%) 4 (33%) 1 (8%) 0,16

Toxine botulique 12 (48%) 7 (54%) 5 (38%) 0,32

Échelle de Bristol 5 [4-7] 5 [4-6] 5,5 [5-7] 0,36

Fuites fécales le jour 4/18 (22%) 1/7 (14%) 3/11 (27%) 1

Port de protection le jour 0 0 0 1

Selles nocturnes 5/16 (31%) 2/5 (40%) 3/11 (27%) 1

Lopéramide (tous les patients) 8/23 (35%) 3/11 (27%) 5/12 (42%) 0,67

Lopéramide (iléostomies exclues) 8/18 (44%) 3/7 (43%) 5/11 (45%) 1

Nutrition parentérale 5 (20%) 4 (33%) 1 (8%) 0,16

Tableau 5 : Résultats postopératoires à court, moyen et long terme avec

comparaison des groupes Duhamel et anastomose iléo-anale directe. (AIA :

Anastomose Iléo-Anale, ZT : zone transitionnelle)
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3.5. Critères de jugement secondaires

Les patients sont détaillés en annexes 2 et 3.

Mortalité

La mortalité postopératoire était nulle dans les deux groupes. Il n’y donc pas

de différence significative sur ce critère.

Complications postopératoires liées à la chirurgie

Dix patients (31%) ont présenté une complication liée à la chirurgie: 6 patients

(50%) dans le groupe Duhamel et 4 patients (31%) dans le groupe AIA (p=0,043).

Les différentes complications sont notées dans le Tableau 5 et détaillées dans

l’Annexe 2:

- 1 fistule anastomotique

- 3 sténoses anastomotiques traitées par dilatations anales

- 1 sténose sur éperon de Duhamel réséqué au cours de la chirurgie de

fermeture d’iléostomie

- 2 occlusions mécaniques, l’un ayant présenté 2 épisodes d’occlusion

sur bride traités médicalement, l’autre ayant été opéré d’une

laparotomie exploratrice ayant retrouvé un volvulus sur bride avec

hernie interne dans un défect mésentérique. Il n’a pas eu de résection

intestinale ni de stomie au cours de ce geste.

- 3 reprises chirurgicales de l’iléostomie pour nécrose ou prolapsus de la

stomie
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Treize patients (52%) ont présenté au moins un épisode d’entérite

postopératoire après la chirurgie d’abaissement et après fermeture de l’iléostomie: 7

patients (58%) dans le groupe Duhamel et 6 patients dans le groupe AIA (46%)

(p=0,31) (Tableau 5). La médiane du nombre d’entérites par patient était de 3 [1-9]

dans le groupe Duhamel et de 1,5 [1-3] dans le groupe AIA (p=0,24). La sévérité de

ces entérites postopératoires n’a pu être évaluée du fait du caractère rétrospectif de

l’étude. Cependant, 3 patients du groupe Duhamel ont eu une remise en iléostomie

du fait d’entérites sévères à répétition (aucun dans le groupe AIA).

Remise en iléostomie

Sept patients (28%) ont dû être remis en stomie, 6 (50%) dans le groupe

Duhamel et 1 (8%) dans le groupe AIA (p=0,03) (Tableau 5). Parmi ces patients

remis en iléostomie, un seul avait un antécédent majeur précédent l’abaissement. Il

avait été opéré en période néonatale d’un volvulus segmentaire sur bride

congénitale. Aucun autre patient avec de lourds antécédents n’ont été remis en

iléostomie : ni les patients ayant été opérés d’atrésie du grêle, ni celui ayant été

opéré initialement d’un Duhamel en zone pathologique, ni celui ayant une

hypothyroïdie congénital, ni celui opéré au Mali.

Dans le groupe AIA : le patient (patient 23, Annexe 2) a été remis en stomie

40 jours après l'abaissement iléo-anal devant des symptômes occlusifs
persistants. Ce patient est toujours en iléostomie, 5 ans après l’abaissement.

Dans le groupe Duhamel :

- Le patient 5 (Annexe 2) a été remis en iléostomie suite à une perforation
digestive en amont du montage de Duhamel. La stomie a été refermée

depuis (délai inconnu).

- Le patient 7 (Annexe 2) a nécessité une remise en iléostomie suite à une

entérite sévère. La stomie a ensuite été fermée (délai inconnu).

- Les patients 6 et 8 (Annexe 2) ont été remis en iléostomie du fait de

multiples entérites sévères après la chirurgie d’abaissement. Ils sont tous

les 2 toujours en iléostomie au dernier suivi.

- Les patients 9 et 11 (Annexe 2) ont eu une remise en iléostomie suite à des

symptômes occlusifs persistants. Le patient 9 a été repris à plusieurs
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reprises avant l’abaissement pour des réfections de stomies avec au final un

grêle court à 51 cm. Après l’abaissement, il a dû être remis en stomie devant

des symptômes occlusifs persistants (délai inconnu). Le patient 11 avait

auparavant eu une nécrose étendue du grêle sur une entérocolite avant

l’abaissement. Après l’abaissement, il a nécessité une remise en iléostomie à

l’âge de 3 ans devant des symptômes occlusifs chroniques non résolus après

injection de toxines botuliques dans le sphincter anal. Le grêle a été mesuré à

cette occasion à 124 cm de longueur. Ces deux patients sont toujours en

iléostomie au dernier suivi.

Iléostomie en fin de suivi

Cinq patients (20%) sont toujours en iléostomie à la fin du suivi, 4 (33%) dans

le groupe Duhamel et 1 (8%) dans le groupe AIA (p=0,16) (Tableau 5). Les patients

sont décrits dans le paragraphe précédent.

Injection de toxines botuliques dans le sphincter anal

Douze patients (48%) ont eu un traitement par injection de toxines botuliques

intra-sphinctériennes, 7 (54%) dans le groupe Duhamel et 5 (38%) dans le groupe

AIA (p=0,32) (Tableau 5). Ils ont eu entre 1 et 3 injections dans les 2 groupes. Les

indications étaient l’hypertonie sphinctérienne pour 10 patients, une occlusion

chronique pour un patient (groupe Duhamel) et des entérocolites à répétitions pour

un patient (groupe Duhamel).

Evaluation du transit intestinal et de la continence

● Consistance des selles (échelle de Bristol)

Le score médian sur l’échelle de Bristol était de 5 [4-6] dans le groupe

Duhamel (n=3 patients) et de 5,5 [5-7] dans le groupe AIA (n=10 patients) (p=0,36)

(Tableau 5). Les patients en iléostomie étaient exclus de cette évaluation.
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● Fuites fécales le jour

Quatre patients (22%) présentaient des fuites fécales le jour au dernier suivi

(18 patients évalués) : 1 (14%) dans le groupe Duhamel (7 patients évalués) et 3

(27%) dans le groupe AIA (11 patients évalués) (p=1) (Tableau 5). Les fuites étaient

pour tous les patients des traces et aucun ne portait de protection le jour. Les

patients en iléostomie étaient exclus de cette évaluation.

● Port de protection le jour

Il n’est rapporté pour aucun patient de port de protection le jour au dernier

suivi.

● Selles nocturnes

La présence ou l’absence de selles nocturnes n’est pas systématiquement

relevée au cours du suivi. La donnée n’est présente que pour 16 patients au total, 5

seulement dans le groupe Duhamel, 11 dans le groupe AIA. Au total, il est rapporté

des selles nocturnes pour 31 % des patients (5/16), 40% dans le groupe Duhamel

(2/5), 27% dans le groupe AIA (3/11) (p=1).

● Lopéramide

En excluant les patients en iléostomie, 8 patients sur 18 (44%) étaient sous

lopéramide au dernier suivi. Ils étaient 3 sur 7 (43%) dans le groupe Duhamel et 5

sur 11 dans le groupe AIA (p=1).

● Autres traitements

D’autres traitements ont été rapportés au dernier suivi:

- Diosmectite: n=3

- Racécadotril: n=5

- Probiotiques: n=1

- Supplémentation en fer intraveineux pour une anémie chronique: n=1

- Supplémentation en NaCl per os: n=5

- Analogue de GLP-2 pour un syndrome du grêle court: n=1
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- Acide ursodésoxycholique: n=3 (les 3 sont en nutrition parentérale et 2 sont

en iléostomie)

- Esoméprazole: n=1

- Questran: n=2

Nutrition parentérale

Au recueil des données, 5 patients (20%) avaient une nutrition parentérale, 4

dans le groupe Duhamel et 1 dans le groupe AIA (p=0,16) (Tableau 5).

Parmi les 4 patients du groupe Duhamel, 1 (patient 7) est en nutrition

parentérale prolongée suite à des entérites sévères, et 1 (patient 10) pour une

insuffisance intestinale sans syndrome du grêle court (multiples chirurgies au Mali

avant prise en charge curative). Les 2 autres sont en situation de syndrome du grêle

court (patients 9 et 11) et en iléostomie au dernier suivi.

Le seul patient du groupe AIA en nutrition parentérale prolongée à une

insuffisance intestinale sans syndrome du grêle court et a été remis en iléostomie

pour syndrome occlusif persistant.

4. DISCUSSION

Notre étude a tout d’abord montré une absence de différence significative

entre la technique de Duhamel et l’AIA sur le nombre médian de selles avec

respectivement 3,5 par jour et 4 selles par jour (p=0,61) pour un suivi médian de de

8 ans. Les données de la littérature, fondées sur des études rétrospectives incluant

peu de patients, restent controversées. Les méthodologies utilisées ne permettent

pas de conclure en la supériorité d’une technique chirurgicale avec une absence

d’étude multicentrique prospective incluant un nombre suffisant de patients.

Dans leur article publié en 2024, Halaweish et al. ont comparé les résultats à

3 ans postopératoires entre la technique de Duhamel (26 patients) et l’AIA (avec

abaissement selon Swenson) (28 patients) (72). Ils ont trouvé que 69,6% des

patients ayant eu une technique de Duhamel ont entre 1 et 3 selles par jour, contre

seulement 14,3% des patients ayant eu une AIA avec abaissement selon Swenson.
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Ils n'ont pas montré de différence sur les complications. Les deux groupes étant

comparables sur l’âge à la chirurgie (10 mois dans le groupe Duhamel, 18 mois dans

le groupe AIA, p=0,09), de longueur d’iléon pathologique (6,5 vs 10 cm, p=0,06)

Dans leur article publié en 2021, Youn et al. rapportent les résultats de 41

patients suivis dans leur centre de 1981 à 2014 pour des MH de formes coliques

totales ou intestinales (73). Parmi ceux-ci, 21 patients avaient une forme définie

comme étendue jusqu'à l’iléon, soit probablement comparable à des formes coliques

totales. Une analyse a été effectuée dans ce groupe afin de comparer les résultats à

long terme entre la technique de Duhamel, la technique de Martin, et l’AIA

(technique de Soave). Ils n’ont pas montré de différence entre ces trois techniques,

que ce soit sur le nombre de selles (entre 1,5 par jour pour le Soave et 2,2 par jour

pour le Duhamel, à 3 ans) ou sur le nombre de complications. Ils ont trouvé 5

complications précoces (<4 semaines post-opératoires) dans le groupe Duhamel (13

patients au total), et 7 complications tardives (>4 semaines), 2 complications

précoces et 2 complications tardives dans le groupe Soave (4 patients).

En 2008, Barrena et al. ont comparé la continence à long terme entre 18

patients ayant eu une technique de Martin et 15 patients ayant eu une AIA (74) . Les

résultats étaient comparables entre les 2 groupes, que ce soit la fréquence de

défécation (la moitié avaient plus de 3 selles par jour) ou la qualité de vie (tous ont

une bonne qualité de vie sauf un) évalué par un questionnaire de qualité de vie.

La série la plus importante de patients (n=58) opérés pour une MH de forme

colique totale, publiée par Menezes et al. en 2008 trouvait un nombre de selles par

jour plus proche de celui de notre étude, avec 5,2 selles par jour à 5 ans et 3,4 selles

par jour à 15 ans (75). Ils n’ont toutefois pas comparé la fréquence des selles entre

les différentes techniques chirurgicales.

La technique de Duhamel se base sur la théorie qu’en conservant une portion

du rectum, on crée un réservoir pouvant permettre une meilleure continence et on

augmente la surface d’absorption, menant à une meilleure consistance des selles.

Les résultats de notre étude remettent ce concept en question. D’autres techniques

avaient été développées sur ce principe, en conservant des réservoirs encore plus

conséquents, comme les techniques de Martin, ou celle de Kimura. Toutefois, ces

techniques ont été progressivement abandonnées, du fait de mauvais résultats et de

complications, en particulier des pouchites répétées (76).
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Notre étude a ensuite montré qu’il existait une différence significative en

faveur de l’AIA sur le taux de complications liées à la chirurgie (30,76% vs 75%,

p=0,043) et sur le taux de patients nécessitant une remise en iléostomie après la

chirurgie (7,69% vs 50%, p=0,034). Ces taux semblent plus élevés que ceux

retrouvés dans la littérature. Dans une méta-analyse publiée en 2012 par Laughlin et

al., regroupant 36 articles, rapportant 969 patients entre 1980 et 2011, Il est retrouvé

que 6,5% des patients avec MH de forme colique totale avaient une iléostomie

définitive après complications postopératoires (77). Dans cette étude 42% des

patients ont présenté des entérites postopératoires, soit un taux proche de notre

étude (52%). Dans leur étude sur 58 patients, Menezes et al. retrouvaient 3 patients

en iléostomie permanente après chirurgie d’abaissement, 19,6% de leurs patients

ont eu besoin d’une reprise de l’abaissement pour une sténose anale ou un

abaissement en zone transitionnelle (aucun dans notre étude), et 55,4% de leurs

patients ont eu au moins une entérite postopératoire.

L’étude publiée en 2011 par Bischoff, Levitt et Peña rapportaient des résultats

semblables aux nôtres (78). Ils ont exposé les complications de leur série de 27

patients opérés pour MH de forme colique totale, 12 ayant eu la chirurgie

d’abaissement dans leur centre, 15 leur ayant été adressés pour des complications

suites à une chirurgie d’abaissement réalisée ailleurs. Parmis ces patients, 11 ont eu

des iléostomies (7 temporaires, 4 permanentes), 9 ont présentés des symptômes

obstructifs suite à une chirurgie avec poche (7 après Duhamel ou Martin, 2 après

poche en J), 10 ont eu des complications liées à la stomie, 5 ont eu des infections,

des abcès ou des fistules, 4 ont eu des problèmes d’anatomopathologie (2

iléostomies en zone pathologique, 2 abaissements en zone pathologique), 3 ont eu

des sténoses anastomotiques, 3 ont eu le canal anal détruit avec incontinence

fécale. Parmi leurs patients, 5 sur 12 ont eu des entérites postopératoires. Ils ont

conclu qu’il était recommandé de faire une chirurgie en 3 temps. Il est intéressant de

noter qu’ils trouvaient dans leur série 2 patients avec une atrésie iléale, dont un avec

malrotation.

A l’inverse, Raboei et al. ne trouvait dans sa série de 8 patients avec MH de

forme colique totale opérés par une technique de Duhamel, que 3 patients ayant eu

des entérites postopératoires, dont un ayant nécessité une remise en iléostomie, et
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un patient ayant eu une fistule après sténose anastomotique. La moitié (4/8) avait

une à deux selles par jour (79). Le suivi allait de 18 mois à 22 ans, pour une

médiane à 12 ans.

Dans notre étude, nous avons constaté un taux de complications chirurgicales

liées à la technique de Duhamel avec remises en iléostomie plus nombreuses que

dans la littérature. Une hypothèse pouvant l’expliquer pourrait être que la poche

résiduelle aganglionnaire engendrerait une obstruction au péristaltisme de l’iléon

abaissé et à sa vidange, entraînant une pullulation bactérienne et des entérites

sévères. Cependant la littérature n’apporte pas encore de réponse à cette hypothèse

devant l’absence d’études prospectives incluant un nombre élevé de patients.

Comme cité précédemment, en 2011, Bischoff, Levitt et Peña émettent une

recommandation selon laquelle il serait préférable de réaliser dans un premier temps

une iléostomie, puis lorsque l’enfant a acquis la propreté sur le plan urinaire, réaliser

une coloproctectomie avec AIA directe lorsque l’enfant accepte les nursings (78).

Cela est dû à la grande fréquence d'érythème fessier sévère qu’ils retrouvaient dans

leur étude (10 patients sur 24). Dans une étude suivante, Vilanova-Sanchez et al.,

de l’équipe de Levitt, exposait leur nouveau protocole de prévention de l’érythème

fessier (80), ce qui permettait, selon eux, de pouvoir traiter efficacement ces

érythèmes fessiers, même quand l'iléostomie était fermée avant que la propreté ne

soit acquise par l’enfant. Le protocole publié en 2020 est sur plusieurs étapes. Avant

l’abaissement, un traitement par fibres solubles ou méthylcellulose est instauré afin

d’avoir une consistance de selles dans la stomie type “compote”, de même qu’un

traitement par lopéramide si le régime n’est pas assez efficace. Après abaissement,

une application de pommade au cyanoacrylate et un traitement par inhibiteurs de la

pompe à proton (IPP) sont mis en place, puis à 2 semaines postopératoires des

lavements sont débutés, et enfin une injection de toxines botuliques est réalisée à 1

mois postopératoire. Un régime anti-diarrhéique par complémentations par fibres

solubles ou méthyl-cellulose est remis en place à 1 mois postopératoire s’il y a plus

de 5 selles liquides par jour. S’il existe des accidents nocturnes, des lavements avec

100mL de sérum physiologique sont réalisés au coucher.

En réponse, Lamoshi et al. a publié en 2020 une méta-analyse s'intéressant

au moment adéquat pour la chirurgie définitive et la fermeture de stomie, et
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l’incidence sur la fréquence d’érythème fessier. Ils ne montraient pas de différence

de fréquence d’érythème fessier en fonction de l’âge à la chirurgie définitive ou en

fonction de l’âge à la fermeture de stomie (81). Dans un droit de réponse publié par

Levitt dans le Journal of Pediatric Surgery , Levitt va dans le sens de Lamoshi, en

expliquant qu’une fermeture tardive de l'iléostomie peut même entraîner des

complications (82). Il prend pour exemple deux patients, présenté dans l’étude de

Vilanova-Sanchez , ayant eu une fermeture retardée de la stomie, et ayant ensuite

eu une remise en iléostomie devant des proctalgies sévères (80).

Dans une récente étude, publiée en 2024, Märzheuser et al. présentaient leur

série de MH coliques totaux pris en charge entre 2022 et 2024 (83). Parmi ces 18

patients, tous on eu une iléostomie première, et 12 ont eu des biopsies étagées

secondaires qui ont conduit à un changement de position de l’iléostomie dans 10

cas. Cela montre bien l’importance de la biopsie extemporanée sur le site de la

stomie au moment de la mise en iléostomie. 11 on eu une chirurgie d’abaissement,

tous par AIA directe en abaissant le site de la stomie, à un âge médian de 16,7 mois.

Il n’y a pas eu de stomie de protection réalisée, les auteurs de cette étude pensent

que le passage de selles par l’AIA permet d’éviter le risque de sténose

anastomotique et permet de ne pas faire de dilatation anale. Cela montre

l’importance des biopsies étagées avec analyse extemporanée de la collerette

stomiale, afin d’être sûr de placer la stomie en zone saine et ne pas avoir à ré-opérer

le patient devant des symptômes obstructifs persistants pour replacer la stomie. (29)

En 2024, l’association américaine des chirurgiens pédiatres (American

Pediatric Surgical Association - APSA) a publié des recommandations sur la prise en

charge des patients atteints de MH de forme colique totale, dans lesquelles ils

recommandent de faire des biopsies étagées (84). S’il y a une absence de cellules

ganglionnaires sur une biopsie proximale à l’angle colique gauche, une stomie doit

être réalisée. Ils recommandent de ne pas faire de coloproctectomie dans le même

temps que les biopsies étagées et l’iléostomie. En effet, il est possible que les

biopsies extemporanées ne mettent pas en évidence de cellules

neuro-ganglionnaires, mais qu’il en soit trouvé lors de l’analyse

anatomopathologique définitive. Ils recommandent de réaliser l’abaissement entre 6

et 24 mois, lorsque l’enfant présente les critères suivants: bonne croissance

staturo-pondérale, débit stomial <30 mL/Kg/jour, consistance des selles semblables
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à de la compote set sodium urinaire > 20 mmol/L. Ils n’émettent pas de

recommandation concernant la technique chirurgicale à utiliser.

Ces recommandations sont en accord avec celles de la conférence de

consensus ERNICA (European Reference Network for rare Inherited and Congenital

Anomalies) sur la prise en charge des malades atteints de MH de forme colique

totale, publiées en 2024. Ces recommandations précisent qu’une iléostomie doit être

réalisée à la chirurgie initiale, avec réalisation de biopsies étagées et d’une biopsie

circonférentielle au niveau de la stomie, afin d’être sûr de positionner la stomie en

zone saine. Elles ne concluent pas quant au délai nécessaire pour la chirurgie

curative ou la fermeture de stomie, ni à la technique chirurgicale à privilégier (58).

Ces groupes experts concluent également au manque de connaissance à

propos des formes colique totale et intestinale de la MH, notamment sur les

techniques chirurgicales à préférer et sur le délai pour réaliser la chirurgie.

L’une des difficultés pour l’étude de la maladie de Hirschsprung colique totale

est liée à l’absence d’uniformisation des compte-rendus opératoires, amenant à une

perte d'information sur la technique chirurgicale. De nombreuses données pouvant

être intéressantes à étudier ne sont que très rarement rapportées dans les

compte-rendus, comme la longueur du manchon en cas de Soave, la longueur

d’intestin grêle restant, l’aspect du côlon et de l’intestin grêle. Il serait donc

nécessaire de faire des compte-rendus opératoires types à remplir en fonction de

données per-opératoires standardisées à recueillir. Au niveau de l’analyse

anatomopathologique également, les analyses ne sont pas uniformes, rendant les

patients difficilement comparables. Il y a rarement des analyses circonférentielles du

l’intestin au niveau abaissé, par exemple. Cela induit également un biais

d’interprétation des études rétrospectives, avec des patients ayant rarement une

évaluation circonférentielle de la zone d’anastomose et donc des patients que l’on

croit peut-être à tort, être en zone saine. La création de compte-rendus types, de la

même façon que dans les analyses oncologiques permettraient donc une

uniformisation des pratiques et une augmentation de la comparabilité des patients.

Également au cours du suivi, les données recueillies sont rarement exhaustives. De

nombreux critères de suivi, avec des échelles d’évaluation standardisées

permettraient donc une étude plus complète de ces cohortes de patients, et
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également peut-être de mieux évaluer l’évolution clinique de patient que l’on croit

parfois, à tort, avoir une évolution satisfaisante, faute de critères objectifs et

standardisés.

Nous avons trouvé dans cette série, 4 patients ayant, en plus d’une MH de

forme colique totale, une malformation congénitale de l’intestin grêle. Parmi ces

patients, 2 avaient une atrésie intestinale (dont un apple-peel syndrome) et 2 avaient

un tableau de volvulus segmentaire néonatal. L’association entre atrésie intestinale a

été rapportée à plusieurs reprises (85, 86, 87), mais uniquement dans des cas

cliniques. Il a été émis l’hypothèse (88), dans les cas d’atrésies coliques, que si elle

intervient entre la 6ème et la 8ème semaine de développement, c’est à dire avant la

fin de la migration des cellules neuro ganglionnaires, puisse entraîner un obstacle à

la migration de ces cellules et ainsi entraîner une aganglionose du segment distal à

l’atrésie. Une autre théorie a été émise selon laquelle la MH serait princeps, et en

découlerait une dilatation en amont, causant un volvulus segmentaire et une atrésie

séquellaire dûe à la souffrance ischémique liée au volvulus (89).

Nous n’avons pas retrouvé dans la littérature de cas de volvulus segmentaire

du grêle distal avec MH de forme colique totale. Il est tout au plus rapporté quelques

cas de MH associée à des malrotations intestinales (90, 91).

Nous rapportons également dans cette étude le cas d’un patient ayant une

association entre une hypothyroïdie congénitale et une MH colique totale. Il existe

très peu de cas rapportés associant ces deux pathologies (92, 93, 94).

L’hypothyroïdie congénitale est connue pour pouvoir induire une constipation parfois

sévère, voire une occlusion basse néonatale fonctionnelle liée à la diminution du

péristaltisme, pouvant ressembler à une MH (95). L’association entre ces deux

pathologies est donc un véritable piège diagnostique, ayant entraîné un retard de

diagnostic de la MH dans notre cas (à 83 jours de vie).

Cette étude est une étude multicentrique, ayant recruté des patients issus de

6 centres de chirurgie pédiatrique français. C’est à notre connaissance la seconde

étude comparant les résultats entre la technique de Duhamel et l’AIA dans la MH de

forme colique totale, et c’est la seule étude comparant les résultats à long terme

entre ces deux techniques.
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L’effectif étant faible, certains résultats ne sont pas statistiquement

significatifs. Le recueil étant rétrospectif, de nombreuses données étaient

manquantes ou imprécises (nombre de selles, consistance des selles, selles

nocturnes, type de fuites fécales et fréquence des fuites, croissance

staturo-pondérale) et sont sujettes à de nombreux biais. Afin d'affiner les données

sur la continence à long terme de ces patients, il serait intéressant de pouvoir

contacter les patients afin de leur soumettre un questionnaire standardisé, comme le

Bowel Function Score par exemple, ou d’évaluer leur qualité de vie. Il serait

également souhaitable de pouvoir inclure davantage de patients pris en charge dans

d’autres centres français et ainsi augmenter la taille de l’échantillon. Nous pourrions

également créer un formulaire de suivi standardisé, afin de recueillir toutes les

données nécessaires à chaque consultation de suivi de ces patients. En effet, nous

avons constaté que de nombreuses données n’étaient pas ou rarement recueillies

au cours des consultations de suivi, surtout lorsque les patients avaient une

évolution paraissant favorable.

5. CONCLUSION

Notre étude a montré que, dans le traitement chirurgical des formes coliques

totales de la maladie de Hirschsprung, la technique de Duhamel et l’anastomose

iléo-anale ont des résultats comparables concernant le nombre de selles par jour

(Duhamel 3,5 [1-7], AIA 4,5 [1-6], p= 0,61). La technique de Duhamel engendre

davantage de complications liées à la chirurgie (Duhamel 50%, AIA 31%, p=0,043)

et de remise en iléostomie après la chirurgie curative (Duhamel 50%, AIA 8%,

p=0,03.

Nous avons pour projet de réaliser une étude prospective multicentrique sur

l’évaluation à long terme de la fonction intestinale en contactant les patient pour leur

faire réaliser une évaluation standardisée de la fonction digestive (Bowel Function

Score), permettant de comparer plus précisément l’évolution à long terme de ces

patients.
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Introduction : La maladie de Hirschsprung (MH) est une maladie congénitale rare avec une 
incidence estimée à 1/5000 naissances vivantes. La MH est secondaire à une anomalie 
développementale du système nerveux entérique atteignant une longueur variable du tube digestif. 
Les formes coliques totales sont rares (moins de 10% des MH) et atteignent l’ensemble du côlon et 
l’iléon jusqu’à 50 cm en amont de la valvule iléo-caecale. Ce sont des formes sévères avec une 
morbi-mortalité élevée. Le taux de mortalité varie entre entre 2 et 20% selon les études et est lié aux 
entérocolites sévères, à l’insuffisance intestinale et aux syndromes génétiques associés. La gestion 
de ces formes longues reste un véritable challenge chirurgical, malgré les avancées dans les 
techniques chirurgicales et dans la prise en charge pré- et postopératoire. Les deux techniques 
chirurgicales actuellement privilégiées sont la technique de Duhamel et l’anastomose iléo-anale 
directe (AIA). Cependant, il n’existe pas d’étude comparant les résultats à long terme entre ces deux 
techniques. Le but de notre étude était de comparer les résultats à long terme entre la technique de 
Duhamel et l’anastomose iléo-anale directe (AIA) dans le traitement chirurgical de la MH de forme 
colique totale.

Matériel et Méthodes : Il s’agit d’une étude rétrospective multicentrique. Nous avons inclus tous les 
patients nés entre 2006 et 2021 pris en charge pour une MH de forme colique totale (≤50 cm d’iléon 
pathologique) ayant eu un abaissement iléo-anal avec la technique de Duhamel ou avec une AIA. 
L’objectif principal était de comparer le nombre de selles par jour recueilli au dernier suivi. Les 
objectifs secondaires étaient de comparer le taux de complication liées à la chirurgie, les taux 
d’entérites postopératoires, les taux de remise en iléostomie, le transit intestinal et la continence, et 
les traitements au dernier suivi.

Résultats : 25 patients ayant été inclus (6 CHU): 12 patients ont eu une technique de Duhamel et 13 
ont eu une AIA. Notre étude a montré une absence de différence significative entre la technique de 
Duhamel et l’AIA sur le nombre médian de selles avec respectivement 3,5 et 4 selles par jour 
(p=0,61), avec un suivi médian de 8 ans [3-18]. Dix patients (31%) ont présenté une complication liée 
à la chirurgie: 6 (50%) dans le groupe Duhamel et 4 (31%) dans le groupe AIA (p=0,043). Sept 
patients (28%) ont dû être remis en iléostomie: 6 (50%) dans le groupe Duhamel et 1 (8%) dans le 
groupe AIA (p=0,03). Treize patients (52%) ont présenté au moins un épisode d’entérite 
postopératoire: 7 patients (58%) dans le groupe Duhamel et 6 dans le groupe AIA (46%) (p=0,31). Le 
score médian sur l’échelle de Bristol était de 5 [4-6] dans le groupe Duhamel (n=3 patients) et de 5,5 
[5-7] dans le groupe AIA (n=10 patients) (p=0,36). Quatre patients (22%) présentaient des fuites 
fécales le jour au dernier suivi (18 patients évalués): 1 (14%) dans le groupe Duhamel (7 patients 
évalués) et 3 (27%) dans le groupe AIA (11 patients évalués) (p=1). Il est rapporté des selles 
nocturnes pour 31 % des patients (5/16): 40% dans le groupe Duhamel (2/5), 27% dans le groupe 
AIA (3/11).

Discussion : Notre étude tend à montrer qu’il n’y a pas de différence significative entre les deux 
techniques sur le nombre de selles par jour, mais que la technique de Duhamel engendre 
significativement plus de complications liées à la chirurgie et de remise en iléostomie. Les taux de 
complications trouvés dans notre étude semblent plus élevés que dans la littérature. L’une des 
difficultés rencontrées au cours de cette étude est l’absence de nombreuses données, concernant la 
chirurgie, l’anatomopathologie et le suivi des patients. Le développement de comptes-rendus types 
opératoires et d'anatomie pathologique, ainsi que des fiches de suivi standardisées seraient 
nécessaires afin de pouvoir évaluer objectivement les résultats à long terme chez ces patients.

Mots-clés : maladie de Hirschsprung, forme colique totale, total colonic agangliononsis, 
ileostomie, Duhamel, anastomose ileo-anale.
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