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UNIVERSITE MOHAMMED V DE RABAT
FACULTE DE MEDECINE ET DE PHARMACIE - RABAT

DOYENS HONORAIRES :

1962 — 1969 : Professeur Abdelmalek FARAJ

1969 — 1974 : Professeur Abdellatif BERBICH

1974 — 1981 : Professeur Bachir LAZRAK

1981 — 1989 : Professeur Taieb CHKILI

1989 — 1997 : Professeur Mohamed Tahar ALAOUI
1997 — 2003 : Professeur Abdelmajid BELMAHI
2003 — 2013 : Professeur Najia HAJJAJ - HASSOUNI

ADMINISTRATION :

Doyen . Professeur Mohamed ADNAOUI

Vice Doyen chargé des Affaires Académiques et estudiantines
Professeur Mohammed AHALLAT

Vice Doyen chargé de la Recherche et de la Coopération
Professeur Taoufig DAKKA

Vice Doyen chargé des Affaires Spécifiques a la Pharmacie
Professeur Jamal TAOUFIK

Secrétaire Général : Mr. Mohamed KARRA

1-ENSEIGNANTS-CHERCHEURS MEDECINS

ET

PHARMACIENS
PROFESSEURS:
Décembre 1984
Pr. MAAOUNI Abdelaziz Médecine Interne — Clinique Royale
Pr. MAAZOUZI Ahmed Wajdi Anesthésie -Réanimation
Pr. SETTAF Abdellatif pathologie Chirurgicale
Novembre et Décembre 1985
Pr. BENSAID Younes Pathologie Chirurgicale
Janvier, Février et Décembre 1987
Pr. CHAHED OUAZZANI Houria Gastro-Entérologie
Pr. LACHKAR Hassan Médecine Interne
Pr. YAHY AOUI Mohamed Neurologie

Décembre 1988
Pr. BENHAMAMOUCH Mohamed Najib Chirurgie Pédiatrique
Pr. DAFIRI Rachida Radiologie




Décembre 1989

Pr
Pr

Pr. OUAZZANI Taibi Mohamed Réda

. ADNAOUI Mohamed
. CHAD Bouziane

Janvier et Novembre 1990

Pr
Pr
Pr
Pr
Pr

Février Avril Juillet et Décembre 1991

. CHKOFF Rachid

. HACHIM Mohammed*
. KHARBACH Aicha

. MANSOURI Fatima

. TAZI Saoud Anas

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AL HAMANY Zaitounia
AZ70UZI Abderrahim
BAYAHIA Rabéa
BELKOUCHI Abdelkader

BENSOUDA Yahia
BERRAHO Amina
BEZZAD Rachid
CHABRAOUI Layachi
CHERRAH Yahia
CHOKAIRI Omar
KHATTAB Mohamed
SOULAYMANI Rachida
TAOUFIK Jamal

Décembre 1992

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AHALLAT Mohamed
BENSOUDA Adil
BOUIJIDA Mohamed Najib
CHAHED OUAZZANI Laaziza
CHRAIBI Chafiq
DEHAYNI Mohamed*

EL OUAHABI Abdessamad
FELLAT Rokaya

GHAFIR Driss*

JIDDANE Mohamed
TAGHY Ahmed

ZOUHDI Mimoun

ars 1994

M
Pr
Pr
Pr
Pr

Pr

. BENJAAFAR Noureddine
. BEN RAIS Nozha

. CAOUI Malika

. CHRAIBI Abdelmjid

. EL AMRANI Sabah

BENCHEKROUN Belabbes Abdellatif

Médecine Interne —Doyen de la FMPR
Pathologie Chirurgicale
Neurologie

Pathologie Chirurgicale
Médecine-Interne
Gynécologie -Obstétrique
Anatomie-Pathologique
Anesthésie Réanimation

Anatomie-Pathologique

Anesthésie Réanimation —Doyen de la FMPO
Néphrologie

Chirurgie Générale

Chirurgie Générale

Pharmacie galénique

Ophtalmologie

Gynécologie Obstétrique

Biochimie et Chimie

Pharmacologie

Histologie Embryologie

Pédiatrie

Pharmacologie — Dir. du Centre National PV
Chimie thérapeutique V.D a la pharmacie+Dir du
CEDOC

Chirurgie Générale V.D Aff. Acad. et Estud
Anesthésie Réanimation

Radiologie

Gastro-Entérologie

Gynécologie Obstétrique

Gynécologie Obstétrique

Neurochirurgie
Cardiologie
Médecine Interne
Anatomie
Chirurgie Générale
Microbiologie

Radiothérapie
Biophysique
Biophysique

Endocrinologie et Maladies Métaboliques Doyen de la

FMPA
Gynécologie Obstétrique




Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

EL BARDOUNI Ahmed
EL HASSANI My Rachid
ERROUGANI Abdelkader
ESSAKALI Malika
ETTAYEBI Fouad
HADRI Larbi*

HASSAM Badredine
IFRINE Lahssan

JELTHI Ahmed
MAHFOUD Mustapha
RHRAB Brahim
SENOUCI Karima

Mars 1994

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABBAR Mohamed*
ABDELHAK M’barek
BELAIDI Halima
BENTAHILA Abdelali
BENYAHIA Mohammed Ali
BERRADA Mohamed Saleh
CHAMI Ilham
CHERKAOUI Lalla Ouafae
JALIL Abdelouahed
LAKHDAR Amina
MOUANE Nezha

Mars 1995

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABOUQUAL Redouane
AMRAOUI Mohamed
BAIDADA Abdelaziz
BARGACH Samir

CHAARI Jilali*

DIMOU M’barek*

DRISSI KAMILI Med Nordine*
EL MESNAOUI Abbes
ESSAKALI HOUSSYNI Leila
HDA Abdelhamid*

IBEN ATTYA ANDALOUSSI Ahmed
OUAZZANI CHAHDI Bahia
SEFIANI Abdelaziz
ZEGGWAGH Amine Ali

Décembre 1996

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AMIL Touriya*

BELKACEM Rachid
BOULANOUAR Abdelkrim

EL ALAMI EL FARICHA EL Hassan
GAOUZI Ahmed

MAHFOUDI M’barek*

OUADGHIRI Mohamed
OUZEDDOUN Naima

ZBIR EL Mehdi*

Traumato-Orthopédie
Radiologie

Chirurgie Générale- Directeur CHIS
Immunologie

Chirurgie Pédiatrique
Médecine Interne
Dermatologie

Chirurgie Générale
Anatomie Pathologique
Traumatologie — Orthopédie
Gynécologie —Obstétrique
Dermatologie

Urologie

Chirurgie — Pédiatrique
Neurologie

Pédiatrie

Gynécologie — Obstétrique
Traumatologie — Orthopédie
Radiologie

Ophtalmologie

Chirurgie Générale
Gynécologie Obstétrique
Pédiatrie

Réanimation Médicale
Chirurgie Générale
Gynécologie Obstétrique
Gynécologie Obstétrique
Médecine Interne
Anesthésie Réanimation
Anesthésie Réanimation
Chirurgie Générale
Oto-Rhino-Laryngologie
Cardiologie - Directeur HMI Med V
Urologie
Ophtalmologie
Génétique
Réanimation Médicale

Radiologie
Chirurgie Pédiatrie
Ophtalmologie
Chirurgie Générale
Pédiatrie
Radiologie
Traumatologie-Orthopédie
Néphrologie

Cardiologie




Novembre 1997

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ALAMI Mohamed Hassan
BEN SLIMANE Lounis
BIROUK Nazha
ERREIMI Naima
FELLAT Nadia
HAIMEUR Charki*
KADDOURI Noureddine
KOUTANI Abdellatif
LAHLOU Mohamed Khalid
MAHRAOUI CHAFIQ
TAOUFIQ Jallal

YOUSFI MALKI Mounia

Novembre 1998

Pr
Pr
Pr
Pr
Pr
Pr

. AFIFI RAJAA
.BENOMAR ALI
.BOUGTAB Abdesslam
. ER RIHANI Hassan

. BENKIRANE Majid*

. KHATOURI ALI*

Janvier 2000

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ABID Ahmed*

AIT OUMAR Hassan

BENJELLOUN Dakhama Badr.Sououd
BOURKADI Jamal-Eddine

CHARIF CHEFCHAOUNI Al Montacer
ECHARRAB EI Mahjoub

EL FTOUH Mustapha

EL MOSTARCHID Brahim*

ISMAILI Hassane*

MAHMOUDI Abdelkrim*
TACHINANTE Rajae

TAZI MEZALEK Zoubida

Novembre 2000

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AIDI Saadia

AJANA Fatima Zohra
BENAMR Said

CHERTI Mohammed
ECH-CHERIF EL KETTANI Selma
EL HASSANI Amine

EL KHADER Khalid

EL MAGHRAOUI Abdellah*
GHARBI Mohamed El Hassan
MAHASSINI Najat
MDAGHRI ALAOUI Asmae
ROUIMI Abdelhadi*

Décembre 2000

Gynécologie-Obstétrique
Urologie

Neurologie

Pédiatrie

Cardiologie

Anesthésie Réanimation
Chirurgie Pédiatrique
Urologie

Chirurgie Générale
Pédiatrie

Psychiatrie

Gynécologie Obstétrique

Gastro-Entérologie
Neurologie — Doyen de la FMP Abulcassis
Chirurgie Générale
Oncologie Médicale
Hématologie
Cardiologie

Pneumophtisiologie
Pédiatrie

Pédiatrie
Pneumo-phtisiologie
Chirurgie Générale
Chirurgie Générale
Pneumo-phtisiologie
Neurochirurgie
Traumatologie Orthopédie- Dir. Hop. Av. Marr.
Anesthésie-Réanimation Inspecteur du SSM
Anesthésie-Réanimation

Meédecine Interne

Neurologie

Gastro-Entérologie

Chirurgie Générale

Cardiologie

Anesthésie-Réanimation

Pédiatrie Directeur Hop. Chekikh Zaied
Urologie

Rhumatologie

Endocrinologie et Maladies Métaboliques
Anatomie Pathologique

Pédiatrie

Neurologie




Pr.

ZOHAIR ABDELAH*

Décembre 2001

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BALKHI Hicham*
BENABDELIJLIL Maria
BENAMAR Loubna
BENAMOR Jouda
BENELBARHDADI Imane
BENNANI Rajae
BENOUACHANE Thami
BEZZA Ahmed*
BOUCHIKHI IDRISSI Med Larbi
BOUMDIN El Hassane*
CHAT Latifa

DAALI Mustapha*
DRISSI Sidi Mourad*

EL HIJRI Ahmed

EL MAAQILI Moulay Rachid
EL MADHI Tarik

EL OUNANI Mohamed
ETTAIR Said

GAZZAZ Miloudi*
HRORA Abdelmalek
KABBAJ Saad

KABIRI EL Hassane*
LAMRANI Moulay Omar
LEKEHAL Brahim
MAHASSIN Fattouma*
MEDARHRI Jalil
MIKDAME Mohammed*
MOHSINE Raouf
NOUINI Yassine
SABBAH Farid

SEFIANI Yasser

TAOUFIQ BENCHEKROUN Soumia

Décembre 2002

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AL BOUZIDI Abderrahmane*
AMEUR Ahmed *

AMRI Rachida

AOURARH Aziz*

BAMOU Youssef *
BELMEJDOUB Ghizlene*
BENZEKRI Laila
BENZZOUBEIR Nadia
BERNOUSSI Zakiya
BICHRA Mohamed Zakariya*
CHOHO Abdelkrim *
CHKIRATE Bouchra

ORL

Anesthésie-Réanimation
Neurologie
Néphrologie
Pneumo-phtisiologie
Gastro-Entérologie
Cardiologie

Pédiatrie

Rhumatologie
Anatomie

Radiologie

Radiologie

Chirurgie Générale
Radiologie
Anesthésie-Réanimation
Neuro-Chirurgie
Chirurgie-Pédiatrique
Chirurgie Générale
Pédiatrie Directeur. Hop.d’Enfants
Neuro-Chirurgie

Chirurgie Générale
Anesthésie-Réanimation
Chirurgie Thoracique
Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Vasculaire Périphérique
Meédecine Interne

Chirurgie Générale

Hématologie Clinique

Chirurgie Générale

Urologie Directeur Hopital Ibn Sina
Chirurgie Générale

Chirurgie Vasculaire Périphérique
Pédiatrie

Anatomie Pathologique
Urologie

Cardiologie
Gastro-Entérologie
Biochimie-Chimie
Endocrinologie et Maladies Métaboliques
Dermatologie
Gastro-Entérologie
Anatomie Pathologique
Psychiatrie

Chirurgie Générale
Pédiatrie



Pr. EL ALAMI EL FELLOUS Sidi Zouhair
Pr. EL HAOURI Mohamed *

Pr. FILALI ADIB Abdelhai

Pr. HAJJ1 Zakia

Pr. IKEN Ali

Pr. JAAFAR Abdeloihab*

Pr. KRIOUILE Yamina

Pr. LAGHMARI Mina

Pr. MABROUK Hfid*

Pr. MOUSSAOUI RAHALI Driss*
Pr. OUJILAL Abdelilah

Pr. RACHID Khalid *

Pr. RAISS Mohamed

Pr. RGUIBI IDRISSI Sidi Mustapha*
Pr. RHOU Hakima

Pr. SIAH Samir *

Pr. THIMOU Amal

Pr. ZENTAR Aziz*

Janvier 2004

Pr. ABDELLAH EI Hassan

Pr. AMRANI Mariam

Pr. BENBOUZID Mohammed Anas
Pr. BENKIRANE Ahmed*

Pr. BOUGHALEM Mohamed*
Pr. BOULAADAS Malik

Pr. BOURAZZA Ahmed*

Pr. CHAGAR Belkacem*

Pr. CHERRADI Nadia

Pr. EL FENNI Jamal*

Pr. EL HANCHI ZAKI

Pr. EL KHORASSANI Mohamed
Pr. EL YOUNASSI Badreddine*
Pr. HACHI Hafid

Pr. JABOUIRIK Fatima

Pr. KHARMAZ Mohamed

Pr. MOUGHIL Said

Pr. OUBAAZ Abdelbarre*

Pr. TARIB Abdelilah*

Pr. TUAMI Fouad

Pr. ZARZUR Jamila

Janvier 2005

Pr. ABBASSI Abdellah

Pr. AL KANDRY Sif Eddine*
Pr. ALLALI Fadoua

Pr. AMAZOUZI Abdellah

Pr. AZ1Z Noureddine*

Pr. BAHIRI Rachid

Pr. BARKAT Amina

Chirurgie Pédiatrique
Dermatologie
Gynécologie Obstétrique
Ophtalmologie

Urologie

Traumatologie Orthopédie
Pédiatrie

Ophtalmologie
Traumatologie Orthopédie
Gynécologie Obstétrique
Oto-Rhino-Laryngologie
Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Générale
Pneumophtisiologie
Néphrologie

Anesthésie Réanimation
Pédiatrie

Chirurgie Générale

Ophtalmologie

Anatomie Pathologique
Oto-Rhino-Laryngologie
Gastro-Entérologie
Anesthésie Réanimation
Stomatologie et Chirurgie Maxillo-faciale
Neurologie
Traumatologie Orthopédie
Anatomie Pathologique
Radiologie

Gynécologie Obstétrique
Pédiatrie

Cardiologie

Chirurgie Générale
Pédiatrie

Traumatologie Orthopédie
Chirurgie Cardio-Vasculaire
Ophtalmologie

Pharmacie Clinique
Chirurgie Générale
Cardiologie

Chirurgie Réparatrice et Plastique
Chirurgie Générale
Rhumatologie
Ophtalmologie
Radiologie
Rhumatologie
Pédiatrie




Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

BENYASS Aatif
BERNOUSSI Abdelghani
DOUDOUH Abderrahim*
EL HAMZAOUI Sakina*
HAJJI Leila

HESSISSEN Leila
JIDAL Mohamed*
LAAROUSSI Mohamed
LYAGOUBI Mohammed
NIAMANE Radouane*
RAGALA Abdelhak
SBIHI Souad

ZERAIDI Najia

Décembre 2005

Pr.

CHANI Mohamed

Avril 2006

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

ACHEMLAL Lahsen*
AKJOU]J Said*
BELMEKKI Abdelkader*
BENCHEIKH Razika
BIYI Abdelhamid*

BOUHAFS Mohamed El Amine

BOULAHY A Abdellatif*

CHENGUETI ANSARI Anas

DOGHMI Nawal
FELLAT Ibtissam
FAROUDY Mamoun
HARMOUCHE Hicham
HANAFI Sidi Mohamed*
IDRISS LAHLOU Amine*
JROUNDI Laila
KARMOUNI Tariq

KILI Amina

KISRA Hassan

KISRA Mounir
LAATIRIS Abdelkader*
LMIMOUNI Badreddine*
MANSOURI Hamid*
OUANASS Abderrazzak
SAFI Soumaya*
SEKKAT Fatima Zahra
SOUALHI Mouna
TELLAL Saida*
ZAHRAOUI Rachida

Octobre 2007

Pr.
Pr.
Pr.

ABIDI Khalid
ACHACHI Leila
ACHOUR Abdessamad*

Cardiologie
Ophtalmologie
Biophysique
Microbiologie
Cardiologie
Pédiatrie
Radiologie
Chirurgie Cardio-vasculaire
Parasitologie

Rhumatologie

Gynécologie Obstétrique
Histo-Embryologie Cytogénétique
Gynécologie Obstétrique

(mise en disponibilité)

Anesthésie Réanimation

Rhumatologie

Radiologie

Hématologie

O.R.L

Biophysique

Chirurgie - Pédiatrique
Chirurgie Cardio — Vasculaire
Gynécologie Obstétrique
Cardiologie

Cardiologie

Anesthésie Réanimation
Médecine Interne
Anesthésie Réanimation
Microbiologie
Radiologie

Urologie

Pédiatrie

Psychiatrie

Chirurgie — Pédiatrique
Pharmacie Galénique
Parasitologie
Radiothérapie
Psychiatrie
Endocrinologie
Psychiatrie

Pneumo — Phtisiologie
Biochimie

Pneumo — Phtisiologie

Réanimation médicale
Pneumo phtisiologie
Chirurgie générale



Pr.
Pr.

Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.
Pr.

AIT HOUSSA Mahdi*
AMHAJIJI Larbi*

AOUFI Sarra

BAITE Abdelouahed*
BALOUCH Lhousaine*
BENZIANE Hamid*
BOUTIMZINE Nourdine
CHARKAOUI Naoual*
EHIRCHIOU Abdelkader*
ELABSI Mohamed

EL MOUSSAOUI Rachid
EL OMARI Fatima
GHARIB Noureddine
HADADI Khalid*
ICHOU Mohamed*
ISMAILI Nadia
KEBDANI Tayeb
LALAOUI SALIM Jaafar*
LOUZI Lhoussain*
MADANI Naoufel

MAHI Mohamed*
MARC Karima
MASRAR Azlarab
MRABET Mustapha*
MRANI Saad*

OUZZIF Ez zohra*
RABHI Monsef*
RADOUANE Bouchaib*
SEFFAR Myriame
SEKHSOKH Yessine*
SIFAT Hassan*
TABERKANET Mustafa*
TACHFOUTI Samira

TAJDINE Mohammed Tarig*

TANANE Mansour*
TLIGUI Houssain
TOUATI Zakia

Décembre 2007

Pr. DOUHAL ABDERRAHMAN

Décembre 2008

Pr

ZOUBIR Mohamed*

Pr TAHIRI My El Hassan*
Mars 2009

Chirurgie cardio vasculaire
Traumatologie orthopédie

Parasitologie

Anesthésie réanimation Directeur ERSM
Biochimie-chimie

Pharmacie clinique

Ophtalmologie

Pharmacie galénique

Chirurgie générale

Chirurgie générale

Anesthésie réanimation

Psychiatrie

Chirurgie plastique et réparatrice
Radiothérapie

Oncologie médicale

Dermatologie

Radiothérapie

Anesthésie réanimation

Microbiologie

Réanimation médicale

Radiologie

Pneumo phtisiologie

Hématologique

Meédecine préventive santé publique et hygiéne
Virologie
Biochimie-chimie
Médecine interne
Radiologie
Microbiologie
Microbiologie
Radiothérapie
Chirurgie vasculaire périphérique
Ophtalmologie

Chirurgie générale
Traumatologie orthopédie
Parasitologie

Cardiologie

Ophtalmologie

Anesthésie Réanimation
Chirurgie Générale



Pr. ABOUZAHIR Ali*

Pr. AGDR Aomar*

Pr. AIT ALI Abdelmounaim*
Pr. AIT BENHADDOU El hachmia
Pr. AKHADDAR Ali*

Pr. ALLALI Nazik

Pr. AMINE Bouchra

Pr. ARKHA Yassir

Pr. BELYAMANI Lahcen*
Pr. BJIJOU Younes

Pr. BOUHSAIN Sanae*

Pr. BOUI Mohammed*

Pr. BOUNAIM Ahmed*

Pr. BOUSSOUGA Mostapha*
Pr. CHAKOUR Mohammed *
Pr. CHTATA Hassan Toufik*
Pr. DOGHMI Kamal*

Pr. EL MALKI Hadj Omar
Pr. EL OUENNASS Mostapha*
Pr. ENNIBI Khalid*

Pr. FATHI Khalid

Pr. HASSIKOU Hasna *

Pr. KABBAJ Nawal

Pr. KABIRI Meryem

Pr. KARBOUBI Lamya

Pr. L’KASSIMI Hachemi*

Pr. LAMSAOURI Jamal*

Pr. MARMADE Lahcen

Pr. MESKINI Toufik

Pr. MESSAOUDI Nezha *

Pr. MSSROURI Rahal

Pr. NASSAR Ittimade

Pr. OUKERRAJ Latifa

Pr. RHORFI Ismail Abderrahmani *

PROFESSEURS AGREGES :
Octobre 2010

Pr. ALILOU Mustapha

Pr. AMEZIANE Taoufig*

Pr. BELAGUID Abdelaziz

Pr. BOUAITY Brahim*

Pr. CHADLI Mariama*

Pr. CHEMSI Mohamed*

Pr. DAMI Abdellah*

Pr. DARBI Abdellatif*

Pr. DENDANE Mohammed Anouar
Pr. EL HAFIDI Naima

Pr. EL KHARRAS Abdennasser*
Pr. EL MAZOUZ Samir

Pr. EL SAYEGH Hachem

Médecine interne
Pédiatre

Chirurgie Générale
Neurologie
Neuro-chirurgie
Radiologie
Rhumatologie
Neuro-chirurgie
Anesthésie Réanimation
Anatomie
Biochimie-chimie
Dermatologie
Chirurgie Générale
Traumatologie orthopédique
Hématologie biologique

Chirurgie vasculaire périphérique
Hématologie clinique

Chirurgie Générale

Microbiologie

Médecine interne

Gynécologie obstétrique
Rhumatologie

Gastro-entérologie

Pédiatrie

Pédiatrie

Microbiologie Directeur Hopital My Ismail
Chimie Thérapeutique
Chirurgie Cardio-vasculaire
Pédiatrie

Hématologie biologique
Chirurgie Générale
Radiologie

Cardiologie
Pneumo-phtisiologie

Anesthésie réanimation
Médecine interne
Physiologie

ORL

Microbiologie
Médecine aéronautique
Biochimie chimie
Radiologie

Chirurgie pédiatrique
Pédiatrie

Radiologie

Chirurgie plastique et réparatrice
Urologie



Pr. ERRABIH Ikram

Pr. LAMALMI Najat

Pr. MOSADIK Ahlam

Pr. MOUJAHID Mountassir*
Pr. NAZIH Mouna*

Pr. ZOUAIDIA Fouad

Mai 2012

Pr. AMRANI Abdelouahed

Pr. ABOUELALAA Khalil*

Pr. BELAIZI Mohamed*

Pr. BENCHEBBA Driss*

Pr. DRISSI Mohamed*

Pr. EL ALAOUI MHAMDI Mouna
Pr. EL KHATTABI Abdessadek*
Pr. EL OUAZZANI Hanane*

Pr. ER-RAJI Mounir

Pr. JAHID Ahmed

Pr. MEHSSANI Jamal*

Pr. RAISSOUNI Maha*

Février 2013
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Vue schématique de la formation du processus notochordal :
1) Processus notochordal; 2) Ectoblaste; 3) Entoblaste

embryonnaire.
Vue schématique de la neurulation primaire.

Fermeture du tube neural : 21¢éme et 23¢me jour.

: Vue schématique de la neurulation secondaire : 1a) éminence

caudale mésenchymateuse pleine ; 1b) éminence caudale creuse ;

I¢) le canal neural s’unit a I’éminence caudale ; 2) tube neural.
Evolution du cloaque [83].

a) L’agénésie anale ; b) Le méningocele ; ¢) La colostomie ; d)

La hydrocéphalie.

: Coupe sagittale en T2 de 1RM pelvienne montrant 1'agénésie

sacrée s'étendant de L4 (triangles) et le méningocele sacré rétro-

rectal (fleche).

: Coupe coronale de I'RM montrant 1'agénésie rénale droite et

I'hypertrophie du rein gauche (fleche).

: Image de reconstruction 3D du scanner rachidien montrant

'agénésie sacrée totale et s'étendant jusqu'a L4.

Figure 10 : IRM cérébrale sur coupe sagittale en T1 flair, objectivant

I'hydrocéphalie et la malformation Chiari type 1 (fleche).



Figure 11 : a) La malformation anorectale : sténose anale avec 1’émission

desselles par le vagin ; b) Le spina bifida occulta

Figure 12 : Radiographie du sacrum de la fille : de face (gauche) ; profil

(droite), montrant une agénésie sacrée totale type II de Kalitzki.

Figure 13 : Malformations ano-rectales: a) Incidence Rice; b)

Fistulographie montrant la sténose du canal anal (triangles).

Figure 14 : Radiographie du sacrum du pére (& gauche), de la mere (a

droite) ne montrant pas d’anomalies sacrées.

Figure 15: 1¢re ligne : Développement normal du tube neural (Neural
groove : gouttiere neurale ; gut : intestin primitif); 2¢me ligne :
Défaut de fermeture antérieure d’une vertébre. La chorde est
fendue ou déplacée latéralement, avec formation d’adhérences
entre I’intestin primitif et le TN. Coupes sagittales montrant la

communication neuro-entérique. Currarino. G 198 [6].
Figure 16 : Localisation du gene MNX1 sur le chromosome 7 [77].

Figure 17: Représentation du gene HLXB9 : les trois rectangles
correspondent aux trois exons ; dans I’exon 1, la région hachurée
correspond au domaine polyalanine ; les régions noires des exons
2 et 3 représentent I’homéodomaine ; spectre des mutations

répertoriée par Kochling en 2001 / d’apres Kdchling et coll.

Figure 18 : Classification des agénésies sacrées / d’apres Kalitzki [2].



Figure 19 : Radiographie du sacrum de face montrant une agénésie de
I’hémisacrum inférieur droit avec aspect de déviation

sacrococcygienne en « faucille » [78].

Figure 20 : Radiographie pelvienne montrant l'aspect classique du sacrum

en cimeterre (fleche).

Figure 21 : Image de reconstruction 3D sur scanner pelvien montrant

l'aspect en cimeterre du sacrum [51].

Figure 22 : a) Canal anal normal. b) canal anal en entonnoir avec sténose

au niveau de la ligne pectinée. Image caractéristique du SC.

Figure 23 : Fistulographie : malformation anorectale haute avec une
distance séparant le cul de sac rectal de la fossette anale de 37

mm [15].

Figure 24 : a) Coupe coronale montrant l'abceés pré-sacré a gauche du

rectum; b) Coupe sagittale montrant le sinus cutané [54].

Figure 25 : Coupe coronale montrant l'abces présacré a gauche du rectum.

Figure 26 : Image d’une IRM lombo-sacrée chez une femme enceinte de 34
SA, réalise¢ pour suspicion de SC sur dystocie mécanique. La
malade présente un anus déplacé antérieur et une constipation.
(A) Large MSA (méme signal du LCR) ; (SD) défect sacré ; (P)
poche liquidienne ; (F) fistule ; (C) Feetus.

Figure 27 : Clichés d’IRM lombo-sacrée d’un volumineux méningocele
antérieur. Coupe sagittale pondérée en T2. Ce méningocele
antérieur communique a plein canal avec le cul de sac méningé.

Le risque de contamination septique est important.



Figure 28 : Une coupe sagittale d’une IRM médullaire (T2) montrant une
agénésie sacrée et la présence d’une masse pré sacrée
polykystique (Fléche) ; et un abces intra-médullaire (triangles).
L’examen anatomo-pathologique a objectivé un tératome mature

polykystique avec composante lipomateuse.

Figure 29 : Images d’un enfant de 05 mois porteur du SC. A) radiographie
abdomino-pelvienne montrant I’agénésie sacrée en « cimeterre »
(triangle). Le cdlon droit est déplacée a cause d’une constipation
sévere (étoile). B) Coupe sagittale de 'IRM en faveur d’une
MSA (fleche) en communication (tirangle) avec le canal
médullaire. C) TDM abdominale avec reconstruction 3D
montrant le defect sacré et une petite calcification en pré-sacré

(triangle) indiquant une association TPS/MSA.

Figure 30 : Malade agé porteur asymptomatique du SC. Coupe sagittale
d’une IRM médullaire, réalisée dans le cadre d’une enquéte
familiale sur nourrisson atteint, montrant un rchaussement au
gadolinium d’une petite masse pré-sacré lobulée. L’image est en

faveur d’un tératome bénin (Fléche).

Figure 31 : IRM médullaire : Coupe sagittale en T1 (a droite) et T2 (a
gauche) montrant un lipome intra-spinal (fleéches) a la hauteur de

L5-S1. La moelle attachée au-dessus du lipome.



Figure 32 : IRM lombo-sacrées en coupes sagittales, pondérées en T2 d’un
abces développé sur une tumeur pré-sacrée chez une petite fille
atteinte d’un syndrome de Currarino La tumeur communiquait
avec les méninges. L’abces s’est compliqué d’une méningite
aigué. La moelle est attachée basse, et des signes de
dysfonctionnement des sphincters anaux et vésicaux sont apparus
au cours de cet épisode aigu (noter la distension vésicale

importante).

Figure 33 : (a) Patient avec apparence cranio-faciale normale. (b) Patient
avec microcéphalie, ptosis de la paupiere supérieure gauche, nez
aplati, oreille proéminentes, aire pré-maxillaire proéminente,
joues pleines (boules de Bichat), philtrum lisse, hypoplasie de la
mandibule inférieure, strie horizontale entre la 1évre inférieure et
le menton. (c) Rabaissement de la ligne de cheveux, oreilles

larges et couvertes, philtrum court et lisse.

Figure 34 : Coupe axiale d’une TDM abdominal montrant I’anomalie
sacrée, masse pré-sacrée de 17/18/19 cm. Le cbdlon sigmoide

adjacent est comprimé d’ou la dilatation importante d’amont.

Figure 35: Gauche : Image en peropératoire d’une intervention sur la
masse pré-sacrée d’une femme. U : Utérus bifide ou bicrone ;

Droite : Hystérosalpingographie montrant un utérus bicorne.

Figure 36 : Gauche : fistule recto-vaginale (fléche fine : vagin, épaisse :
rectum) ; Droite : Duplicité¢ vaginale (fleche : rectum). Riebel

1999.



Figure 37 : Examens complémentaires a réaliser devant la suspicion de SC.

Martuciello 2004.

Figure 38 : nouveau-né : A gauche : Omphalocele, extrophie vésicale. A
droite : Imperforation anale. Le défaut du tube neural est sous

cutané dans ce cas [79].

Figure 39 : Photographies peropératoires : a) avant ; b) apres libération

d'une moelle attachée par myélotomie médiane.

Figure 40 : Resection de la MPS par approche sagittale postérieure et
anoplastie postérieure avec sphinctérotomie. a) Approche
sagittale postérieure : I’incision débute au niveau du bord
inférieur du coccyx et se continue en bas en regard de la ligne
médiane pour se terminer au niveau du bord du sphincter externe
de I’anus. Les fibres para-sagittales postérieures et le muscle
releveur de I’anus sont divisées en deux de fagon symétrique. b-
d) Résection de la MPS : La masse est identifiée, bordée par le
rectum en antérieur puis réséquée de fagcon complete. Fléche :
tumeur. e) anoplastie postérieure : incision semi-circulaire de la
moitié postérieure est effectuée au niveau de la jonction cutanéo-
muqueuse de I’anus et puis incisée postérieurement en regard de
la ligne médiane a coté de I’incision faite pour la résection de la
MPS. un lambeau muqueux postérieur est remonté. f-g)
sphinctérotomie : les couches musculaire sont incisées en
postérieur sur la ligne médiane sous la jonction cutanéo-
muqueuse de 1’anus. Fléche : Sphincter anal. h) le lambeau

muqueux est suturé a I’extrémité libre de la peau.
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INTRODUCTION




Le premier cas est rapport¢ en 1838 dans le Lancet. Hormis quelques
références éparpillées dans la littérature au début du 20eéme siecle, il faut
attendre les travaux de Ashcraft et Holder en 1965 puis en 1974 pour avoir une
description détaillée de ce qui allait s’appeler, quelques années plus tard : «
syndrome de Currarino ». Currarino le décrivit en 1981, comme la premiére
forme syndromique de malformations exclusivement localisées au pole
caudal en rapportant 3 cas avec : une agénésie du sacrum, une

malformation de I’anus et du rectum (MAR) et une masse pré-sacrée.

Il avait suggéré que cette association n’était pas fortuite, mais bien la
conséquence d’une succession de processus anormaux - ou séquence - au cours
de la mise en place des structures caudales de I’embryon, et dont le point de
départ intéressait une seule et méme structure embryonnaire commune. Ses
observations cliniques s’inscrivaient dans la continuité des travaux de B.
Duhamel sur le syndrome de régression caudale. Trois ans apres sa description,

cette association malformative était donc baptisée « triade ou syndrome de

Currarino » (SC).

Depuis 1981, plus de 300 cas de « triade de Currarino » ont été rapportés
dans la littérature qui mettent en évidence 1’hétérogénéité¢ des formes cliniques
décrites, et qui remettent en cause la notion de simple « triade » vu I’association

a beaucoup d’autres anomalies.



Toutefois, et quelles que soient les différentes formes d’atteintes, il ressort

de tous ces cas cliniques, 2 messages importants :

e Une grande hétérogénéité clinique de la maladie, d’un sujet a 1’autre
(ou expressivité variable), y compris au sein des membres d’une

méme famille.

e Un risque ¢élevé de complications qui fait toute la gravité de cette
association malformative, et potentiellement graves : infectieuses
parfois Iétales et/ou séquelles neurologiques, parfois invalidantes, car

touchant les sphéeres urinaires et/ou anales.

En 1998, les progres de la génétique permettent d’isoler un geéne
responsable de cette maladie dans une forme familiale typique : le géne HLXB9,
rebaptis¢ gene MNX1 en 2008. Les quelques séries publiées depuis ont
confirmé I’existence d’une transmission héritée de la maladie dans la moitié¢ des
cas, sur un mode autosomique dominant, et la grande variabilité clinique inter-

individuelle et intra-familiale.

Dans ce travail, nous présentons deux cas de SC avec les trois éléments de
la triade associés a des atteintes neurologiques et urogénitales. 11 s’agit d’une
mise au point sur une pathologie exceptionnelle, et dont toutes les données

suggerent qu’elle est sous-diagnostiquée dans plusieurs situations cliniques.

L’intérét de cette ¢tude ne se limite pas a la mise a jour des données
épidémiologiques, clinico-radiologiques et biologiques de la pathologie, mais
elle vise a mettre en valeur les complications possibles du syndrome qui

peuvent, dans pas mal de situations, mettre en jeu le pronostic vital du patient.



RAPPELS




1.HISTORIQUE

1838 : Bryant. T décrit dans le Lancet une agénésie sacrée -

comportant un hémi-sacrum avec conservation de la premicre

vertebre sacrée.

1926 - 1974 : La méme association syndromique avait été décrite par

Kennedy, en 1926 et Ashcraft et Holder en 1974.

1981 : Le radiologue pédiatrique italo-américain Guido Currarino présente
3 cas pédiatriques associant cette agénésie sacrée a une malformation ano-
rectale et une masse pré-sacrée. Il propose de regrouper ces anomalies en une

triade et évoque déja I’origine génétique de ce syndrome.

1983 : Yates confirme I’hypothése génétique et montre la transmission

autosomique dominante du syndrome.

Belloni et al. vient en 2000 pour proposer le nom de « Syndrome de

Currarino ».

1995 : Lynch a démontré I’implication des mutations du 7q36 dans les

formes familiales décrites par O'Riordain (1991) and Nour (1989).

1998 : Ross ¢tudie l'expression sacrée de HLXB9 (rebaptis¢é MNXI1 en
2008) dans les cas d'agénésie sacrée observés chez Xenopus laevis et décrit les

mutations responsables du syndrome.

2000 : Lynch et coll. publie une grande revue de littérature a propos de 205

cas. L’objectif principal était la réévaluation des données cliniques,




radiologiques et génétiques en proposant une étude pour estimer le risque des

malformations chez les hétérozygotes.

2006 : Crétolle et coll. publie sa premiére étude et revue de la littérature
réalisée sur 29 cas avec de nouvelles perspectives diagnostiques et

thérapeutiques.

Depuis, des revues de la littérature, des mises a jour des données
diagnostiques et thérapeutiques et certaines associations pathologiques au

syndrome ont été publiées.

2. EMBRYOLOGIE

2. 1. Formation de la moelle :

2.1.1. La gastrulation

Apres la fécondation, le développement de I’oeuf aboutit a la mise en place
de ’embryon tri-dermique qui comprend un ectoderme, un mésoderme et un
endoderme. A partir du mésoderme va se produire la mise en place de la chorde.
Celle-ci commence par une prolifération des cellules mésodermiques a hauteur
du noeud de Hensen. Ensuite, les cellules migrent vers le pdle cranien et forment
un tube creux, le processus (ou tube) notochorde, dans l'axe du disque, entre
l'ectoderme et I'endoderme. Dans un premier temps, le tube notochorde fusionne
avec l'endoderme formant ainsi la plaque chordale. Plus tard, il se sépare de

I'endoderme et devient ainsi un rouleau plein: la chorde proprement dite (Fig.

).



2.1.2. La neurulation primaire

La présence de la chorde induit la formation de la plaque neurale a partir de
l'ectoderme sus-jacent. Elle (la plaque neurale) apparait a l'extrémité craniale de
l'embryon et progresse par recrutement de nouvelles cellules
neuroectoblastiques vers son extrémité caudale. Au cours de la 3°™ semaine, les
bords de la plaque neurale se surélévent, formant des bourrelets neuraux qui
délimitent la gouttiere neurale. Les bords de la gouttiere neurale vont se
rapprocher puis s'accoler dés le 28°™ jour pour délimiter le tube neural, aprés
que ce soit détaché de chaque c6té un amas cellulaire longitudinal issu de la
zone de jonction de la gouttiere neurale et de l'ectoblaste. Ces amas latéraux
constituent les crétes neurales. La fusion des gouttieres neurales est liée au fait
que les cellules neuroectodermiques se reconnaissent et augmentent leur
capacité d'adhésion. L'ectoblaste se reconstitue au-dessus du tube neural flanqué
de ses deux crétes neurales. Environ 50% de l'ectoblaste constitue la plaque

neurale, le reste constituera le futur épiderme (Fig. 2).

La fermeture du tube neural commence dans la région cervicale et
progresse simultanément en direction céphalique et caudale (Fig. 3).
9éme

Les neuropores antérieur et postérieur se ferment respectivement au 2

jour et au 30™ jour.

L'emplacement du neuropore antérieur correspond a la lame terminale du
cerveau adulte. Celui du neuropore postérieur correspond au 31°™ somite
(environ S1), ou se fera la neurulation secondaire a partir de I'éminence caudale,
qui se terminera chez 1'adulte par le cone médullaire. Du défaut de fermeture du
neuropore postérieur résultera un spina bifida, alors que l'absence de fermeture

du neuropore antérieur est responsable d'une anencéphalie.



2.1.3. La neurulation secondaire

Par opposition a la neurulation primaire, elle concerne le développement de

1°™ somite (entre la

la partie terminale de la moelle épiniere a la hauteur du 3
4°™ ot la 7°™ semaine). Rappelons que la ligne primitive produit avant de
disparaitre une structure mésoblastique qui persiste et qui s'appelle éminence
caudale. Cette dernicre sera a l'origine de la partie caudale du tube neural et de
I'¢longation de la moelle épinicre. Le cordon initialement plein se creuse d'une

lumiére qui s'unit au canal neural, il sera finalement revétu par le

neuroépithélium (Fig. 4).

Les anomalies de ce processus seront a 1’origine des dysraphismes

occultes.
2.2. Formation des méninges

Peu apres la fermeture du tube neural, I’ébauche des futures méninges se
forme autour de celui-ci. Le complexe pie-mére/arachnoide dérive des crétes
neurales alors que la dure-meére dérive du mésoderme. Le développement de la
dure-mére commence vers le 46°™ jour au niveau de la partie ventro-latérale du

tube neurale.
2.3. Formation du rachis

Vers le 17°™ jour de la vie embryonnaire, les cellules du mésoblaste
jouxtant la ligne médiane se mettent a proliférer, pour former le mésoblaste
para-axial. Ce dernier s'organise en segments, les somites. Cette métamérisation

débute en région céphalique et se poursuit dans le sens cranio-caudal.



La premiére paire de somites apparait au 20°™ jour, puis la segmentation

5" semaine, on

continue au rythme de trois paires par jour. A la fin de la
observe ainsi 42 a 44 paires de somites : 4 occipitales, 8 cervicales, 12
thoraciques, 5 lombaires, 5 sacrées, et 8 & 10 coccygiennes. La premiére paire

occipitale et les 5 a 7 dernieres paires coccygiennes disparaitront.
2.3.1. Le stade membranaire

Au début de la 4°™ semaine, les cellules des parois médiale et ventrale du
somite se dispersent et se disposent autour de la chorde, formant le sclérotome.
Les différents massifs de sclérotomes forment une colonne mésenchymateuse,
les sclérotomes restant séparés par des espaces moins denses contenant les
arteres intersegmentaires. Puis les cellules des sclérotomes proliferent
activement, de telle fagon que chacun d'entre eux fusionne par sa partie caudale

' r . r A . /4 .
(plus dense) avec l'extrémité craniale du sclérotome sous-jacent. Le corps

vertébral précartilagineux devient ainsi intersegmentaire.

Le disque intervertébral est constitu¢é d’une part a partir des cellules
originaires de la partie craniale de chaque sclérotome (qui remplissent I'espace
inter-vertébral), et d’autre part a partir de la chorde (qui régresse en regard des
corps vertébraux, s'élargit au contraire dans la région des espaces
intervertébraux, et se transforme en nucléus pulposus par dégénérescence
mucoide). Quant aux cellules de la paroi dorsale du somite, certaines entourent
le tube neural pour former l'arc vertébral ; d'autres migrent vers la paroi pour
donner dermatome, myotome et €éléments précurseurs des membres. Les cellules

ventro-latérales du somite sont a l'origine des processus costaux.



2.3.2. La chondrification et I’ossification

Au cours de la 6™ semaine apparaissent des points de chondrification, qui
fusionnent rapidement : 2 dans le corps vertébral, 2 dans les arcs vertébraux, et
dans chaque processus costal. Les points d'ossification primaire apparaissent
vers la 7°™ semaine en région cervicale et s'étendent en direction caudale. Les
points des corps vertébraux apparaissent vers la 8™ semaine dans les vertébres
thoraciques basses puis s'étendent cranialement et caudalement. A partir de 14
semaines de développement, un nouveau point d'ossification est visible chaque

semaine. Tous les corps vertébraux sont ossifiés a la 30e semaine.

A la naissance chaque vertébre présente trois jonctions cartilagineuses : la
synchondrose inter-neurale, qui unit les deux arcs a leur extrémité postérieure, et
deux synchondroses neurocentrales, entre le corps et les arcs. L'ossification des
synchondroses, et la formation des processus €pineux, transverse et articulaire se

feront pendant I'enfance. L'ossification secondaire ne se fera qu'apres la puberté.
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Coupe selon C

Figure 1 : Vue schématique de la formation du processus notochordal : 1) Processus

notochordal ; 2) Ectoblaste ; 3) Entoblaste embryonnaire [81].

Plaque neurale

—p

Notochorde \ Gouttiére neurale

Futur épiderme

Créte neurale

-
Dorsal

T—u Gauche

Tube neural

Figure 2 : Vue schématique de la neurulation primaire [82].
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Figure 3 : Fermeture du tube neural : 21éme et 23¢me jour.

Figure 4 : Vue schématique de la neurulation secondaire : 1a) éminence caudale
mésenchymateuse pleine ; 1b) éminence caudale creuse ; 1c) le canal neural s’unit a
I’éminence caudale ; 2) tube neural [81].
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2.4. Formation du rectum et du canal anal

Le rectum et le canal anal sont issus de I’intestin primitif postérieur qui
s’étend du tiers postérieur du colon transverse jusqu’a la membrane cloacale. La
partie terminale de I’intestin postérieur débouche dans le cloaque ou s’abouche

¢galement le diverticule allantoidien (Fig. 5).

L’endoderme, qui tapisse le cloaque, est en contact direct avec I’ectoderme
de la membrane cloacale. Le setpum urorectal descend en direction caudale et
cloisonne le cloaque en deux : le sinus urogénital en avant, et le canal anorectal
en arriere. Le septum atteint la membrane cloacale et la partage en deux parties,
urogénitale en avant, et anale en arriére. Le mésoderme de I’éminence caudale
entoure la membrane cloacale et donne les sphincters et muscles périnéaux. La
membrane anale se résorbe et le rectum s’ouvre a D’extérieur. La partie
supérieure du canal anal est d’origine endodermique, tandis que son tiers

inférieur est d’origine ectodermique.
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Figure 5 : Evolution du cloaque [83].
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1. OBSERVATION MEDICALE N° 1

IDENTITE : 11 s’agit du nourrisson Y.H, N°E : 1389/16, né le 23/04/2015,

fils unique, habitant & Témara, Ramediste.
MOTIF D’HOSPITALISATION : Syndrome de Currarino.
ANTECEDENTS :
e Médicaux :

Le nourrisson est de sexe masculin et issu d’une grossesse normale sur les
plans clinique et échographique, suivie en privé par un médecin généraliste,
accouchement effectué par voie haute sur dépassement du terme (42SA+4 jours)

a la Maternité Souissi de Rabat.
Premiére grossesse, gestité :1, parité :1.
Age de la mére : 38 ans, age du pére : 36 ans, non consanguins.

A la naissance : Apgar a 10, Sylvermann a 10, poids de naissance : 2900g,

taille : 48cm, périmétre cranien : 35 cm.
Retard d’émission du méconium en rapport avec une imperforation anale.
Des pieds en valgus ont été retrouvés.
Pas d’autres anomalies congénitales cliniques a I’examen néonatal.
Absence de diabete néo-natal, d’HTA ou de contage tuberculeux.

e Chirurgicaux : Colostomie de décharge a la naissance pour imperforation
anale, une dérivation ventriculo-péritonéale pour hydrocéphalie et une

vésicostomie pour fistule recto-urétrale.
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e Familiaux : Aucune maladie héréditaire n’a été rapporté par la famille du

malade.
HISTOIRE DE LA MALADIE :

Remonte a la naissance par le diagnostic d’une imperforation anale lors de
I’examen systématique du nouveau-né. Ce qui a impos€¢ une colostomie de
décharge en urgence qui a été réalisée a J3 de vie, au service des Urgences
Chirurgicales Pédiatriques (UCP) de 1I’Hopital d’Enfants de Rabat (HER) aprées

un bilan biologique satisfaisant :

Biochimie : NA+ :138 ; K+ :4,8 ; Glycémie a 0,48 g/L ; Urée : 0,30 g/L ;
Créatinine a 3,8 mg/L ; Protides totaux : 72g/L.

NFS: GR: 56 M/mm3; Hb: 17g/dL; Hématocrite: 59% ;
Hyperleucocytose a 17,5.10°/uL ; Polynucléose neutrophile a 61% ; Plaquettes :
260.10°/uL ; TP correct.

L’examen néo-natal n’a objectivé aucune autre anomalie congénitale
clinique : Faci¢s normal n’évoquant pas une trisomie 21, absence d’éléments

orientant vers une ambiguité sexuelle.

Une colostomie droite a été effectuée, fonctionnelle pendant tout le séjour

du malade.

Lors de I’hospitalisation, I’examen clinique a mis une évidence, également,
une masse para-vertébrale basse, de sieége lombo-sacré, faisant saillie en
postérieur, mal limitée, de consistance ¢lastique, mensurations non précisées.

Cette masse n’a pas ¢été explorée radiologiquement (Fig. 6.2).

17



Devant une tuméfaction scrotale gauche, une échographie inguino-scrotale
a ¢t¢ demandé et a objectivé un aspect en faveur d’une épididymite bilatérale
prédominant a gauche et le malade a ét¢ mis sous antibiothérapie avec une

bonne évolution.

Par ailleurs, une échographie trans-fontanellaire a été réalisée devant le
syndrome fébrile et a retrouvé une importante hydrocéphalie triventriculaire
avec index bifrontal a 56 mm et diametre du V3 a 12 mm avec index

parenchymateux frontal a 16 mm.

Pour caractériser la malformation ano-rectale et la masse pré-sacrée, une
IRM pelvienne a été demandée a la sortie du malade et réalisée le 05/01/2016 a
I’Hopital Cheikh Zaid a Rabat. Le malade a été ré-hospitalisé aux UCP devant

les résultats de cet IRM qui avait objective, apres relecture :

- La présence d’une hernie d’un sac renfermant des racines au niveau
des parties molles lombo-fessieres a travers un défect osseux d’une

agénésie lombo-sacrée s’étendant de L4 (Fig.7).
- Le sac mesure 70/35/90 mm.
- Une moelle bas attachée suspecte.

- Le cul de sac rectal se situe en regard de I’extrémité inférieure de la
symphyse pubienne (MAR haute). La distance entre le cul de sac et la

fossette anale est estimée a 30 mm.
- Un seul rein gauche en hypertrophie corpusculaire (Fig. 8).

— Pas d’autres malformations nettement visibles.

18



- En conclusion : Devant ’agénésie sacrée totale, la MAR haute, le
myléloméningocele lombo-sacré et la suspicion d’une moelle

attachée, le diagnostic du syndrome de Currarino a été posé.
La cure radicale de la MAR n’a pas été réalisée.

Lors de cette deuxiéme hospitalisation, le malade a présenté un épisode de
fécalurie, qui s’est manifesté par une fievre importante qui faisait craindre une
pyélonéphrite aigue. Un ECBU a été réalisé (Pas de document). Le malade a été

mis sous antibiothérapie au service de pédiatrie (IV), avec une bonne évolution.

Un deuxieéme épisode similaire est survenu 6 mois apres avec une nouvelle
hospitalisation. La culture urinaire avait mis en évidence une infection a
Enterococcus faecalis. La fonction rénale était normale. L’enfant a été mis sous
antibiothérapie prophylactique (Bactrim™ 1cam/jour depuis le 25/09/2016) et a

bénéficié d’une vésicostomie pour fistule recto-urétrale réalisée en Mars 2017.

L’enfant n’a jamais présenté de rétention urinaire et le méat urétral est en

place.

L’augmentation du périmetre cranien en rapport avec |’hydrocéphalie
(35cm a la naissance, 45cm a 1 an, 52 cm a 1 an et 4 mois) a imposé la
réalisation d’une dérivation ventriculo-péritonéale en aott 2016 (Fig. 6.3) et une
consultation a I’Hopital des Spécialités de Rabat (HSR), pour une éventuelle

prise en charge spécialisée.

Une TDM rachidienne a été prescrite par un neurochirurgien en décembre 2016

pour le diagnostic topographique exact des 1ésions médullaires et lombo-sacrées.
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Le résultat a montré que le méningocele semble communiquer avec le cone

médullaire sans autre ajout par rapport a I’IRM pelvienne.

Par la suite, une IRM cérébro-médullaire a été demandée et réalisée en

Mars 2017 :
e Au niveau cérébral :
— A I’étage supratentoriel :

o Hydrocéphalie triventriculaire active avec distance bi-frontale a 40

mm et I’axe transverse du V3 a 19 mm.
o Absence d’anomalie de signal intra-parenchymateuse.
o Structures de la ligne médiane en place.
— A I’étage infratentoriel :

o Amygdales cérébelleuses d’aspect effilé et dont la pointe se situe a

6 mm en-dessous de la ligne Basion-Opisthion : Chiari type 1.

o Absence d’anomalie de signal au niveau du cervelet ou du tronc

cérébral.

o V4, citernes de la base et angles ponto-cérébelleuses sans anomalie

notable.
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e Au niveau médullaire :

Scoliose dorso-lombaire a convexité gauche et a grand rayon de

courbure.

- Agénésie sacrée remplacée par une poche de myéloméningocele
contenant les racines de la queue de cheval. La poche mesure 55 x 25

x 60 mm (T x AP x H).
- Absence d’anomalie de signal intra-médullaire.

- Absence de syndrome de masse au niveau pelvien.

Conclusion :

- Hydrocéphalie tri-ventriculaire sur une vraisemblable sténose de
I’aqueduc de Sylvius associé¢ a un Chiari type 1 sans cavité médullaire
(Fig. 10).

- Agénésie sacrée avec myé¢loméningocele.

- Absence de syndrome de masse au niveau pelvien.

L’enfant est sous lait de croissance et alimentation diversifiée. Le transit est
normal a part quelques ¢épisodes espacés de ballonnement abdominal

spontanément résolutifs.

L’évolution se fait dans un contexte de cassure de la courbe staturo-
pondérale (moins de 1,5 déviations standards pour la taille et limite inférieure

pour le poids) et de fievre intermittente.
EXAMEN CLINIQUE : Du 25/01/2017, age du malade : 21 mois.

e [’examen général : nourrisson conscient, réactif, eupnéique.
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Poids : 10 kg, Taille : 70 cm.
Température : 37°C, Fréquence cardiaque : 95 battements/minute,

Tension artérielle : 100/70 mmHg, conjonctives légerement décolorées,
amyotrophie des deux membres inférieurs, absence d’ictére ou

d’cedémes.
e [’examen de I’appareil digestif :
Abdomen souple, respire normalement.
Colostomie droite fonctionnelle.
Une imperforation anale (fig. 6.a)
Absence de masse abdominale palpable.
Absence de tympanisme, bruits hydro-aériques normaux.
Absence d’orifice fistulaire externe.
e [’examen neurologique :

Développement psychomoteur : L’enfant tient la téte dans 1’axe, attrape les
objets, s’assoit, dit papa-maman, mais ne marche pas tout seul et n’associe pas 2

mots. Donc, I’enfant est en retard par rapport a son age.
Cassure de la courbe staturo-pondérale : Poids : 10 Kg, Taille 70 Cm.
Taille : <1,5 DS ; Poids : Limite inférieure.
Périmétre cranien : 54 cm : >3 DS, fontanelle antéricure bombante.

Masse para-vertébrale basse, de consistance ¢lastique, mal limitée,

Mensurations : H : 7/L : 4/1 : 10 cm, pas de Iésions cutanées en regard.

22



Vision : Fixe la lumicre, motricité oculaire spontanée conservée, absence
de strabisme ou de nystagmus, absence de « yeux en coucher de soleil »

(Syndrome d’HTIC), réflexe palpébral présent.

Motricité : motilité spontanée symétrique, absence de flaccidité, nuque

souple, absence de signes d’atteinte des paires craniennes.

Tonus musculaire de repos normal.

Amyotrophie modérée des deux cuisses.

Réflexes ostéo-tendineux et cutanés présents.

e [’examen cardio-respiratoire :
Fréquences cardiaque et respiratoire normales pour 1’age.
Absence de déformation thoracique.
Auscultation cardio-pulmonaire normale.

e [’examen ostéo-articulaire :
Absence de déformation osseuse clinique.
Absence de signes d’arthrite.

e [’examen de I’appareil génital :

Nourrisson de sexe masculin, testicules en place, absence d’cedéme scrotal,

méat urétral en place.
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CONCLUSION :

Il s’agit d’un nourrisson de 21 mois, suivi pour syndrome de Currarino, qui
présente une agénésie sacrée type I de Kalitzki, une agénésie anale, un
my¢loméningocele et une fistule recto-urétrale responsable de deux épisodes de
PNA, chez qui ’examen clinique trouve une hydrocéphalie importante dérivée

et une cassure de la courbe staturo-pondérale.

LE DEVENIR DU MALADE

L’IRM cérébro-médullaire a objectivé un myléméningocele qui ne
communique pas avec le cone médullaire et sans signes de moelle attachée.

Par contre, une malformation Chiari type 1 a été mise en évidence, avec
risque d’aggravation de I’hydrocéphalie ou I’apparition d’une synringomyé¢élie.
Une intervention neurochirurgicale de restauration peut étre indiquée au cours

d’une réunion de concertation pluridisciplinaire.

La chirurgie vise a rétablir des flux de LCR normaux en réalisant une
craniectomie occipitale et ouverture du foramen magnum avec laminectomies

des arcs postérieurs de C1 et C2 avec plastie durale.

Une surveillance étroite du profil neurologique de [’enfant est donc

indispensable.

Une échographie cardiaque est envisagée pour compléter le bilan

malformatif.
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Une cure radicale de la MAR et fermeture de la colostomie sont
envisagées, mais en discutant avec les neurochirurgiens pour une éventuelle

intervention combinée, sur le méningocele et de la MAR.

Le malade présente un risque de contamination méningo-digestive devant
la possibilité de fistulisation de la tumeur dans le rectum (risque de méningite a

germes digestifs) ou son abcédation.

La recherche d’une mutation du MNX1 est en cours pour un diagnostic
génétique. L’analyse du chromosome 7 va s’étendre aux génes environnants,

surtout le SSH (Sonic Hedgehog gene) vu I’hydrocéphalie associée.

Une enquéte familiale est en cours également.
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Figure 6 : a) L’agénésie anale ; b) Le méningocéle ; ¢) La colostomie ; d) La
hydrocéphalie.
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Figure 7 : Coupe sagittale en T2 de I'RM pelvienne montrant 1'agénésie sacrée
s'étendant de L4 (triangles) et le méningocele sacré rétro-rectal (fleche).

Figure 8 : Coupe coronale de I'lRM montrant I'agénésie rénale droite et I'hypertrophie
du rein gauche (fléche).
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Figure 9 : Image de reconstruction 3D du scanner rachidien montrant I'agénésie sacrée
totale et s'étendant jusqu'a L4.

Figure 10 : IRM cérébrale sur coupe sagittale en T1 flair, objectivant I'hydrocéphalie et
la malformation Chiari type 1 (fleche).
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2.0OBSERVATION MEDICALE N°2

IDENTITE : 11 s’agit de la fille A.N, N°E : 479/17, né le 30/05/2016, fille

unique, habitant a Béni-Mellal, Mutualiste.
MOTIF D’HOSPITALISATION : Suspicion de syndrome de Currarino.
ANTECEDENTS :
e Médicaux :

Le nourrisson est de sexe féminin et issu d’une grossesse normale sur les
plans clinique et échographique, suivie en privé par un obstétricien, menée a

terme et accouchement fait par voie basse.
Premiére grossesse, gestité :1, parité :1.
Age de la mere : 28 ans, le pere : 45 ans, non consanguins.

A la naissance : Apgar a 10, Sylvermann a 10, poids de naissance : 3000g,

taille : 47cm, périmétre cranien : 35 cm.
Pas de retard d’émission du méconium.
Pas d’autres anomalies congénitales cliniques a I’examen néonatal.

e Chirurgicaux : Colostomie de décharge réalisée le 31 janvier 2017, au

service des UCP de I’'HER.

e Familiaux : Aucune maladie héréditaire n’a été rapporté par la famille de

la malade.

Le pére a deux enfants d’un premier mariage, et ne présentent aucune

maladie.
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HISTOIRE DE LA MALADIE :

L’histoire remonte a la naissance par découverte d’un spina bifida occulta
et d’une scoliose rachidienne puis par [installation progressive d’une
constipation (1 selle/3 jours), traitée par des laxatifs, aggravée apres la
diversification a partir de 1’4ge de 04 mois et associée a un ballonnement

abdominal quasi-constant.
Aucun épisode aigue n’a €té rapporté.
Absence d’autres anomalies congénitales lors de I’examen néo-natal.

Devant le syndrome malformatif, une investigation cardiologique a été
réalisée a deux reprises, en effectuant une échographie cardiaque a la naissance,

revenue normale.

Une consultation a été faite a ’Hopital des Spécialités de Rabat pour
prendre en charge le spina bifida et la scoliose lombaire et une IRM médullaire a

¢été prescrite.

La mauvaise évolution de la constipation et I’émission des selles par le
vagin ont motivé la famille a consulter chez un pédiatre a Beni-Mellal, qui a
objectivé une sténose anale. La fille a été adressé au service des UCP pour

suspicion de fistule recto-vaginale.

Une incidence de Wangensteen-Rice et une fistulographie ont été réalisées (Fig.
13) pour caractériser la malformation anorectale et la fistule recto-vaginale et

une colostomie de décharge a été effectuée par la suite, le 30/01/2017.

30



Pour apprécier I’extension Iésionnelle, on a réalisé :

e Une radiographie du sacrum de face et de profil : une agénésie sacrée

totale type II de Kalitzki (Fig. 12).

e Une échographie abdomino-pelvienne qui a objectivé des reins disrotés

et suspicion de fistule recto-vaginale sans masse abdomino-pelvienne visible.

Une ¢étude génétique est en cours a la recherche d’une mutation du MNX1

chez ’enfant.

Les parents ne présentent pas de constipation chronique, et pas de défects

sacrés aux radiographies du sacrum.

L’enfant est sous alimentation diversifiée et allaitement artificiel et
I’évolution se fait dans un contexte de conservation de la courbe pondérale et

d’apyrexie.
EXAMEN CLINIQUE : Du 01/02/2017, age de I’enfant : 08 mois.
e [’examen général : nourrisson conscient, réactif, eupnéique.
Poids : 6,5 Kg, Taille : 60 cm.

Température : 37°C, Fréquence cardiaque: 100 battements/minute,
Tension artérielle : 90/60 mmHg, conjonctives 1égérement décolorées, absence

d’ictere ou d’cedemes.
Facies normal, n’évoquant pas de pathologie congénitale.
e [’examen de I’appareil digestif :
Abdomen souple, respire normalement.
Colostomie droite fonctionnelle.

Absence de masse abdominale palpable.
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Absence de tympanisme, bruits hydro-aériques normaux.
Une sténose anale, anus normalement situé.
Absence d’orifice fistulaire externe.

e [’examen neurologique :

Développement psychomoteur : L’enfant ne tient pas assis seul, tient la téte

dans I’axe, combine des syllabes.
Poids et taille normales pour I’age.

Périmétre cranien: 45 cm, normal pour 1’age: fontanelle antérieure
9 9

bombante.

Examen du rachis : scoliose lombaire, présence d’une fossette au niveau du
revétement cutané en regard du rachis lombaire associée a une hypertrichose en

rapport avec un spina bifida occulta simple.
Vision : Fixe la lumiére, motricité oculaire spontanée conservée.

Motricité : motilité spontanée symétrique, absence de flaccidité, nuque

souple.
Tonus musculaire de repos normal.
Absence d’amyotrophies des principales masses musculaires.
Réflexes ostéo-tendineux et cutanés présents.
e [’examen cardio-respiratoire :
Fréquences cardiaque et respiratoire normales pour 1’age.
Absence de déformation thoracique.

Auscultation cardio-pulmonaire normale.
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e [’examen des articulations :
Absence de signes d’arthrite ou d’ostéoarthrite.
e [’examen de I’appareil génital :

Nourrisson de sexe féminin, absence d’ambiguité sexuelle, émission des

selles par le vagin.
CONCLUSION :

Il s’agit d’un nourrisson de sexe féminin, agé de 08 mois, antécédent de
colostomie de décharge pour constipation chronique et fistule recto-vaginale qui
4 . . .y N . . Py
présente la triade de Curarrino associée a une scoliose, chez qui I’examen
clinique trouve une sténose anale, un spina bifida occulta et une scoliose

lombaire.
LE DEVENIR DE LA MALADE

Une IRM médullaire est envisagée et qui pourrait mettre en évidence une
masse pré-sacrée (méningocele, tératome, lipome ...) et/ou des malformations

du cone terminal (filum court épais, moelle attachée ...).

Une TDM abdomino-pelvienne serait nécessaire pour mieux caractériser
les anomalies associées : Malformations rénales, des fistules autres que la fistule

recto-vaginale.

La cure radicale de la malformation ano-rectale sera décidée en fonction
des explorations radiologiques pour une éventuelle prise en charge combinée
d’une masse pré-sacrée, d’'une malformation du cone terminal et de la sténose

anale.
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Figure 11 : a) La malformation anorectale : sténose anale avec I’émission desselles par le

vagin ; b) Le spina bifida occulta

Figure 12 : Radiographie du sacrum de la fille : de face (gauche) ; profil (droite),

montrant une agénésie sacrée totale type II de Kalitzki.
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Figure 13 : Malformations ano-rectales : a) Incidence Rice ; b) Fistulographie montrant
la sténose du canal anal (triangles)

Figure 14 : Radiographie du sacrum du pére (a gauche), de la mere (a droite) ne

montrant pas d’anomalies sacrées.
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RESULTATS
ET
DISCUSSTON
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1. EPIDEMIOLOGIE

Les études épidémiologiques sont rares. La plupart des recherches vont

dans le sens de mettre a jour les données diagnostiques et thérapeutiques.
a.Fréquence :

Le fichier international des malformations congénitales EUROCAT estime

a un cas sur 100 000 la prévalence du SC dans la population générale.
Les données de la littérature oscillent entre 1 cas sur 50 000 a 100 000.
Il n’apparait pas de variation géographique et/ou ethnique de fréquence.

Cependant, ces estimations sont probablement sous-évaluées en raison de
la grande variabilité de 1’expressivité de la maladie, qui laisse supposer que le
diagnostic n’est pas fait dans bon nombre de cas pauci-symptomatiques. 11 faut
toutefois souligner que certains diagnostics de SC sont également probablement,

portés par exces, ce qui peut, au final, équilibrer les données statistiques [5].

Plus de 300 cas de SC ont été dans la littérature depuis 1981, issus d’une

centaine de familles.
b.Age :

Généralement, c’est une maladie de I’enfance, comme le cas de nos deux

malades.

Lynch, dans sa revue observe un age de diagnostic variant entre la
naissance et 64 ans, allant méme jusqu’a 89 ans chez un patient rapporté par

Samuel [16,17].
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En effet, chez les personnes présentant un phénotype trés atténué, le
diagnostic est souvent porté a I’age adulte a I’occasion d’une enquéte familiale a
partir d’un cas positif. Ces situations représentent 33% des diagnostics selon
Emans [8]. La moiti¢ des diagnostics sont faits durant I’enfance ; ce chiffre

s’¢leve a 80% en cas de triade [5].

Ce qui est plus important a signaler, c¢’est la différence des symptomes
exprimés par les malades en fonction de 1’4ge. Haga a ¢été le seul a faire une
¢tude comparative entre les atteintes des enfants et celles de I’adulte. La
constipation est prédominante chez les enfants (67%), alors que les adultes se
plaignent aussi de douleurs (36%), essentiellement dorsales, et de difficultés
urinaires (20%). En ce qui concerne la masse pré-sacrée, le tératome est
majoritaire chez les enfants avec 24% des cas, contre 2% des adultes. Dans cette
revue de la littérature, la moelle attachée est présente de fagon exclusive chez

I’enfant avec 17% des cas [9].
c. Sexe :

Le sexe ratio hommes / femmes rapporté varie entre 1/2 et 1/4 selon les
auteurs [17]. La fréquence ¢élevée chez les femmes dans cette maladie
autosomique dominante est expliquée par la plus grande facilité de diagnostic
chez la femme du fait des anomalies gynécologiques. En effet, ces pathologies
révelent la maladie dans 20% des cas [3,10]. De ce fait, les auteurs considéraient

le SC comme une pathologie li¢e au X.
d.Facteurs de risque :

Jusqu’a ce jour, aucun facteur de risque de la maladie n’a été décrit en

dehors de la possibilité de transmission aux apparentés.
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Le diabéte maternel est largement suspecté pour étre un ¢lément favorisant
I’apparition de la séquence de régression caudale. Une entité différente sur les
plans embryo-génétique et symptomatique de notre pathologie. (Voir

diagnostics différentiels).

La raret¢ de la maladie, I’incidence toujours inconnue et la grande
variabilité géno-phénotypique rendent les résultats épidémiologiques, sus-

décrits, peu objectifs et sans vrai impact diagnostique ou thérapeutique.
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2. EMBRYOPATHOGENIE

Actuellement, il persiste un débat concernant les origines embryologiques
de ce syndrome mais avec une compréhension plus approfondie des
mécanismes. En 1981, Currarino. G a proposé une explication incriminant la
neurulation primaire [6]. En 1991, Gegg met en cause un défaut de neurulation
secondaire [27]. La plupart des auteurs optent pour 1’hypothése de Currarino. G
Mais Crétolle dans sa revue de 2008, rejoint Gegg et considére que c’est la
neurulation secondaire qui semble étre perturbée précisément dans le SC [5] et

aucune nouvelle explication n’a €té publiée dans ce sujet.

L hypothese sur I’embryogenése du SC, étayée par le modele animal de
I’Etrétinate et partagée par plusieurs auteurs [27,63], permet d’unifier
I’association de malformations du sacrum, du tube digestif terminal, du systéme
uro-génital et de la moelle terminale observé dans le SC. Elle suggere que le
développement anormal des structures tissulaires issues du bourgeon caudal est
a Dorigine de toutes les malformations, et que celles-ci proviendraient donc
toutes d’une anomalie survenue au moment de la neurulation secondaire, entre 1

mois et 1 mois et demi de développement fcetal.

En 1981, Currarino propose le modéle du syndrome de la chorde fendue
(split notochord) [6] (Fig. 15). Avant I’apparition de la chorde, il persisterait des
adhérences caudales entre 1’endoderme (qui donnera [D’intestin primitif) et
I’ectoderme neural (qui donnera le tube neural). Celles-ci seraient responsables
du déplacement latéral de la chorde ou de sa scission en deux lors de sa
formation ainsi que de [D'insuffisance de son développement caudal. Ces

anomalies empécheraient la fermeture de la partie antérieure des vertébres
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caudales de I’embryon, futurs éléments sacrés et coccygiens. Les structures
digestives et neurologiques se développant donc de fagon contigué, il existerait
un risque de communication entre elles par I’intermédiaire de fistules ou méme
de masses comme les méningoceles ou les kystes entériques, responsables de
complications infectieuses. A la place de la chorde caudale, des cellules souches
pluripotentes persisteraient et pourraient évoluer vers un tératome. D’autre part,
la diminution de la surface d’accolement entre les structures digestives et
I’ectoderme ventral au niveau de la membrane cloacale serait responsable des
malformations ano-rectales. Enfin, I’absence de la chorde caudale diminuerait le
développement des motoneurones de la corne antérieure conduisant aux rares

anomalies motrices observées dans le syndrome de Currarino [39].

D’apres Gegg, ce processus de neurulation primaire est mis en défaut pour
expliquer les anomalies de la région caudale [27]. La neurulation secondaire
aboutit a la formation des segments sacrés et coccygiens de la moelle épinicre.
Cette étape de ’embryogenese est bien caractérisée chez le poussin et la souris
mais encore mal connue chez I’Homme. Il se formerait, a I’extrémité caudale de
la chorde, une masse anormale dite tératomateuse contenant des résidus
mésenchymateux pluripotents. Elle serait capable d’engendrer des structures
ganglionnaires (dérivées des crétes neurales), mais aussi des fibroblastes, des os,
des vaisseaux sanguins, de la graisse et des myoblastes. Lors de la neurulation
secondaire, soit par le biais d’un déplacement latéral de la notochorde, soit a
cause de I’absence de signal notochordal, cette ¢éminence caudale tératomateuse
resterait physiquement attachée au cone terminal médullaire en arriere et a la
jonction ano-rectale en avant. Cela entrainerait donc une malformation des

précurseurs des systemes digestif, sacré et uro-génital. Ces structures resteraient
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en communication entre elles et avec le tube neural secondaire par

I’intermédiaire de canaux désorganisés.

Actuellement, les anomalies embryologiques responsables du Syndrome de
Currarino ne sont donc pas connues de fagon précise. Le seul élément certain est
que cette maladie trouve son origine dans un défaut de séparation dorso-ventrale
entre I’ectoderme neural et ’endoderme digestif de 1I’éminence caudale de

I’embryon.
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Meural groove

Figure 15 : 1ére ligne : Développement normal du tube neural (Neural groove : gouttiére
neurale ; gut : intestin primitif); 2eme ligne : Défaut de fermeture antérieure d’une
vertebre. La chorde est fendue ou déplacée latéralement, avec formation d’adhérences
entre I’intestin primitif et le TN. Coupes sagittales montrant la communication neuro-

entérique. Currarino. G 1981. [6]
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3. GENETIQUE

Le Syndrome de Currarino (CS; OMIM #176450) est une maladie

autosomique dominante a pénétrance incompléte et expressivité variable.
a. Maladie autosomique dominante :

Dans sa série, Currarino. G évoque déja I’origine génétique de sa maladie
[6]. Certains auteurs, et devant la fréquence plus ¢€levée chez le sexe féminin,
ont suggéré une transmission liée au chromosome X, chose qui a été rapidement
mise en défaut. En 1983, Yates, dans une étude réalisée sur 3 générations de la
méme famille (11 malades) prouve que la transmission du méningocele
antérieur et du tératome pré-sacré associées aux anomalies sacrées, se fait selon

un mode autosomique dominant [37].
b.Maladie a pénétrance incompléte :

Cette caractéristique considére qu’une personne atteinte d’une mutation et
qui présente des traits pathologiques (corrélation géno-phénotypique), peut avoir
un parent, avec le méme génotype et un phénotype parfaitement normal. Cela
indique que le nombre des patients atteints de la mutation est beaucoup plus
important que ce qui a été rapporté dans la littérature, d’ou I’intérét de suspecter
le diagnostic devant une triade incompléte ou des signes digestifs chroniques.
Lynch a observé que 4% des patients porteurs de I’anomalie génétique étaient

asymptomatique [17].
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c. Maladie a expressivité variable :

Plusieurs études sur la corrélation génotype/phénotype ont été publiées
depuis la description de la maladie en 1981. Toutes confirment la grande

variabilité de I’expressivité inter-individuelle et intra-familiale du syndrome [5].

Aucun de ces différents auteurs n’a pu mettre en évidence de corrélation

entre un génotype particulier et un phénotype dans le SC.

Dans le SC, il existe des formes mineures, modérées et séveres, en allant d’une
agénésie sacrée isolée jusqu’a la triade compléte +/- anomalie de la corde

spinale et les autres pathologies associées.

A noter que la mise en évidence d’une mutation génétique ne permet, en

aucun cas, de prévoir ni le type ni le degré d’atteinte qu’aura le malade.

Lynch, en 1995, a suggéré la région 7q36 comme susceptible de contenir le
gene du SC [39]. Trois ans plus tard, Ross et coll. rapportent 6 mutations
ponctuelles différentes du gene HLXB9 devenu MNXI1 (Motor neuron and
pancreas homeobox 1- OMIM142994) depuis 2008, transmises sur un mode
autosomique dominant dans 6 familles différentes de Currarino, et établissent
ainsi un lien de causalité entre 1’existence d’une mutation de ce gene et les

anomalies du pole caudal chez ces patients [38].

Le MNXI1 est un homéogeéne situé en 7q36, entre les marqueurs
microsatellites D7S559 et D7S2423. C’est un géne de 4,83 kb, constitué de 3
exons. Il produit un ARN messager de 1206 pb traduit en une protéine nommée

HB9 (Symbole : P50219-MNX1 HUMAN)).
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Le MNX1 n’est pas impliqué que dans le développement du segment
caudal, mais aussi dans la différenciation des cellules béta au cours du
développement du pancréas et dans la différenciation des motoneurones de la

moelle épinicre.

La protéine HB9 péese 40,9 kDa, compte 401 acides aminés et comporte un
domaine polyamine, un homéodomaine, un domaine de liaison & I’ADN en
double hélice et un signal de localisation nucléaire contenu dans ’homeobox. Il
s’agit d’un facteur de transcription intranucléaire intervenant dans le
développement de la partie caudale de I’embryon [40,64]. Cette protéine est
exprimée, durant I’embryogénese, au niveau de différents organes et tissus: le
pharynx, les amygdales, le poumon, le systéme digestif (I’oesophage, 1’estomac
et I'intestin gréle), le pancréas, la corne antérieure de la moelle épiniére, et enfin

au niveau de la prostate. Sa localisation est intracellulaire [40].

A noter qu’une translocation au niveau de ce gene est retrouvée dans une

tumeur my¢loide maligne [40].

Les séries de malades rapportées dans la littérature et les études
moléculaires faites pour la détection des mutations du MNX1, estiment que la
fréquence de ces dernieres est de 50% du total des cas répertoriés et s’élevent a

90% dans les cas familiaux [64].

Les mutations du géne MNX1 peuvent étre identifiées par extraction du
sang total périphérique et analyse par une technique d’hybridation in situ en
fluorescence (FISH) grace a une sonde spécifique. Elles sont situées dans plus
de la moiti¢ des cas, dans I’homéodomaine, qui est le plus conservé de la

protéine HBY.
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En 2013, Elisa Merello publie un article qui met a jour la data des
mutations du MNX1. Elle présente 10 mutations de novo, qui s’ajoutent aux 72
autres publiées dans la littérature. Dans les 82 mutations observées : 26 faux-
sens, 10 non-sens, 32 modifiant le cadre de lecture, 3 splice-site, une mutation
synonyme et 10 anomalies chromosomiques. Si l’aspect moléculaire est
actuellement mieux compris, la moitié des patients n’a toujours pas de
diagnostic génétique, et la description phénotypique reste encore mal cernée

pour ces patients. [14]
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Figure 16 : Localisation du géne MNX1 sur le chromosome 7 [77]
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Figure 17 : Représentation du géne HLXBD : les trois rectangles correspondent aux trois
exons ; dans I’exon 1, la région hachurée correspond au domaine polyalanine ; les
régions noires des exons 2 et 3 représentent I’homéodomaine ; spectre des mutations

répertoriée par Kochling en 2001 / d’aprés Kochling et coll [65].
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4. CLASSIFICATION

Martuciello a proposé une classification du syndrome de Currarino en

fonction du degré d’atteinte (Tab. I).

Le SC complet est défini par la présence de la triade compléte : Anomalie

sacrée, malformations ano-rectales et tumeur pré-sacrée. Kochling le trouve

chez 35% de ses malades [65].

Le SC modéré est fait d’une anomalie sacrée associée soit a une
malformations ano-rectales (SC type A), soit a une tumeur pré-sacrée (SC type

B). Quand I’anomalie sacrée est isolée, ¢’est un SC minime.

Cette classification a un grand intérét thérapeutique. Martuciello a suggéré
une prise en charge en fonction des degrés d’atteinte. Mais, reste limitée par le
fait de la difficulté de juger la gravité de la pathologie juste en se basant sur la

présence ou 1’absence des ¢léments de la triade.

Tableau I : Classification du syndrome de Currarino selon Martuciello/2004 [2].

Classification du syndrome de Currarino

Complet Modéré Minime
Agénésie sacrée + Type A : Agénésie sacrée seule.
Malformation ano-rectale + Agénésie sacrée + Malformation

, , ano-rectale.
Masse pré-sacrée +/-

Anomalie du cone terminal. TypeB:

Agénésie sacrée + Masse pré-
sacrée.
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5. DIAGNOSTIC CLINIQUE ET PARACLINIQUE
a.Agénésie sacrée

L’incidence de I’agénésie totale ou partielle est de 0,09% - 0,43% dans la
population générale. Elle est présente dans beaucoup d’autres maladies

héréditaires [7].

Les degrés d’agénésie sacrée ont été définis par Kalitzki et coll en 1965 [2],

(Fig. 18) :

Le type I: Une agénésie sacrée totale é¢tendue aux vertebres lombaires

avec ou sans diminution du diametre pelvien transverse.

Le type II: Une agénésie sacrée totale sans atteinte des vertebres

lombaires;

Le type III : Une agénésie sacrée sub-totale ou hypoplasie sacrée avec

conservation de la premicre vertebre sacrée ;
Le type IV : Un hémisacrum ;
Le type V : Une agénésie coccygienne.

Le SC comporte une anomalie sacrée typique décrite par Currarino. G et

définie par un hémisacrum avec conservation de la premicre vertébre sacrée [6].

Le sacrum est comparé a un cimeterre, un croissant ou encore une faucille (Fig
19, 20, 21) [12]. Cette anomalie est visible en radiographie standard, en

échographie et en scanner pelviens.
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Dans de nombreux cas, I’anomalie sacrée est moins typique : elle peut aller
d’une simple déviation latérale du coccyx a I’hypoplasie asymétrique de

plusieurs segments sacrés [13].

Chez nos malades, le garcon présente une agénésie sacrée totale étendue a
L4, de stade I et la fille avec une agénésie sacrée totale avec conservation des

vertebres lombaires, de stade II de Kalitzki.

Selon les auteurs, une anomalie sacrée est présente chez 66 a 100% des
patients atteints du syndrome de Currarino [10,65,8]. Le sacrum en cimeterre est

retrouvé chez 44 a 75% des individus [1].

Des malformations complexes telles qu’un sacrum en poivriére ou des atteintes

coccygiennes isolées représentent moins de 5% des anomalies observées.

Crétolle et coll. observent 2 patients sur 29 (soit 7%) ne présentant aucune
anomalie sacrée. [1] et considére que le diagnostic du SC ne doit, en aucun cas,

étre exclu sur la constatation d’un sacrum normal [5].

Les patients avec un sacrum normal ont parfaitement le méme risque d’atteintes
malformatives des autres structures caudales que les patients avec atteinte sacrée
[5].

Elisa Merello et coll. dans une étude génétique réalisée en 2013 et faite sur
28 patients porteurs du syndrome : L’anomalie sacrée a été présente chez tous
les malades : Type IV (14/28), Type III (7/28), déviation sacrée latérale (3/28),
dysmorphie sacrale (2/28), Type II (1/28) et un schisis lombo-sacré (1/28) sans

différence de fréquence entre les cas sporadiques et familiaux [14].
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La plupart des défauts sacrés sont asymptomatiques et sont diagnostiqués a
travers des examens radiologiques [15]. En 2011, une étude radiologique sur 8
membres de la méme famille 4gés entre 30 et 65 ans, a objectivé une anomalie
sacrée (de ’agénésie totale a ’hémisacrum partiel) chez tous les malades ce qui
met, théoriquement, les anomalies sacrées en second plan sur le plan
symptomatique apres les malformations ano-rectales et la masse pré-sacrée, vu

le diagnostic tardif de la malformation.
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Figure 18 : Classification des agénésies sacrées / d’aprés Kalitzki [2]

Figure 19 : Radiographie du sacrum de face montrant une agénésie de I’hémisacrum
inférieur droit avec aspect de déviation sacrococcygienne en « faucille » [78]
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Figure 20 : Radiographie p_elvienne montrant l'aspect classique du sacrum en cimeterre
(fleche) [84].

Figure 21 : Image de reconstruction 3D sur scanner pelvien montrant I'aspect en
cimeterre du sacrum [51]
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b.Malformations Ano-rectales

La malformation ano-rectale constitue le second élément de la triade. Selon

les auteurs, elle touche 60 a 75% des patients atteints du SC [1,8].

Ces anomalies sont généralement mises en évidence a la naissance lors de
I’examen systématique du nouveau-né ou dans la période post-natale par le
toucher rectal. Ensuite, une fistulographie (Fig. 23), un lavement baryté

éventuellement complété d’une IRM précisent la malformation.

Le plus fréquemment, il s’agit d’une sténose anale ou ano-rectale, présente
chez la patiente N°2. Cette anomalie représente 20 a 73% des malformations

ano-rectales.

Dans I’étude faite a Rikshospitalet (Hopital national norvégien) sur les malades
pris en charge entre 1961et 2012, une sténose anale a été présente chez 51% des
malades [51]. Le canal anal se présente, le plus souvent, avec un aspect
caractéristique du SC en entonnoir avec une sténose au niveau de la ligne

pectinée (Fig. 22).

Dans certains cas, elle peut étre secondaire soit 2 une compression extrinseque
par une tumeur pré-sacrée soit a une infiltration par un tératome, comme décrit

ci-apres.

Une atrésie anale, présente dans notre premier cas de description, est
retrouvée dans 11,5 a 33% des cas. Une imperforation anale, le plus souvent
basse, peut étre révélatrice de la maladie puisqu’elle est symptomatique des la

période néonatale. Sa fréquence est évaluce entre 7 et 27% [3,8].
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Kochling retrouve une fistule rectale chez 19% des patients [65] ou une
fistule recto-vaginale, mise en évidence chez la patiente N°2 a I’occasion de

I’émission des selles par le vagin [52].

On peut trouver, également, une fistule recto-urétrales, les plus fréquentes chez
les gargons atteints de MAR, a ’occasion d’une méconurie ou d’une fécalurie.
Cette anomalie s’est compliquée de deux épisodes de pyélonéphrite aigue chez
le patient N°1 et a imposé une antibiothérapie prophylactique jusqu’a la

réalisation de la vésicostomie.

Enfin, deux cas d’ectopie anale ont été rapportés, en 2010, a I’hopital
d’enfant de Rabat [15] apreés la premiere observation publiée par Gereige en

2002 [53].

Il faut savoir que toutes ces anomalies peuvent se compliquer d’un sepsis
péri-anal. Cette pathologie est retrouvée dans 11% des cas et elle peut étre un

mode de découverte de la maladie [17].

Une observation publiée en 2016 doit étre mentionnée : Un gargon de 04
ans, connu porteur du SC, avec antécédents de colostomie pour occlusion
néonatale sur malformation ano-rectale traitée secondairement par
anorectoplastie par voie sagittale postérieure et chirurgie pour tératome pré-
sacrée. L’enfant a subi, pendant deux ans, des incisions et des drainages pour
abces pré-sacré compliqué de la formation d’un sinus chronique (Fig. 24.a).
L’IRM ¢était en faveur d’une fistule pelvi-cutanée a la hauteur de S5 sans
communication entre [’abcés et le rectum (Fig. 24.b). Une incision avec
drainage et une fistulectomie ont été réalisées par approche sagittale postérieure

et I’examen bactériologique du pus avait montré la présence du streptocoques
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type F et du Mycobacterium tuberculosis (Il n’y avait pas de notion de contage

tuberculeux).

Ce cas clinique est unique pour deux raisons : La premiere c’est qu’un abces
tuberculeux dans le SC n’a jamais été rapporté dans la littérature. La deuxiéme

est I’absence de communication avec I’intestin [54].

En 2014, un cas de SC diagnostiqué a I’age adulte a I’occasion d’une
fistule anale. Il s’agissait d’un homme de 55 ans avec antécédent de constipation
chronique invalidante, admis pour fistule anale, traitée par fistulectomie apres

drainage d’une collection péri-anale.

L’examen cytologique a mis en évidence un kyste dermoide, et non pas un
abces. Par la suite, une IRM pelvienne a été réalisée et a objectivé une masse

pré-sacrée avec une agénésie sacrée partielle.

Le but derriere cette publication était d’encourager les praticiens a évoquer le
SC devant des signes peu spécifiques comme une constipation chronique ou une

fistule anale (Fig. 25).
Enfin, Quelques cas de duplications rectales ont également été rapportés.

Pratiquement, ces anomalies ne sont responsables que de constipation
sévere. Cependant, il existe des modes de révélation plus francs : une
imperforation anale ou une sténose ano-rectale peuvent étre responsables d’une
occlusion digestive néonatale comme 1’a décrit Ramnik V Patel en 2013 [55] et
comme le cas du malade N°1. Dans ce cas, la pratique d’une colostomie de
décharge est urgente. Elle est suivie du traitement de la malformation comme il
est prévu chez notre patient. Dans 1’étude faite a Rikshospitalet, 15 malades sur
29 ont subi une colostomie en urgence pour occlusion néonatale et post-natale

[51].
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En conclusion, on sait que les malformations ano-rectales touchent 1/5000
nouveau-nés. Lee a mis en évidence que 38% des patients suivis pour une
sténose ano-rectale étaient atteints du syndrome de Currarino [3]. Cette
constatation fait adopter la plus grande prudence concernant les sujets atteints de
sténose ano-rectale : ils pourraient bénéficier d’une échographie lombo-sacrée

afin de dépister une éventuelle masse ou agénésie sacrée.
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Figure 22 : a) Canal anal normal. b) canal anal en entonnoir avec sténose au niveau de

la ligne pectinée. Image caractéristique du SC [51].
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N _37.2 mm

Figure 23 : Fistulographie : malformation ano-rectale haute avec une distance séparant

le cul de sac rectal de la fossette anale de 37 mm [15].
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Figure 24 : a) Coupe coronale montrant I'abcés pré-sacré a gauche du rectum; b) Coupe

sagittale montrant le sinus cutané [54].

Figure 25 : IRM pelvienne : 1) Rectum ; 2) Fistule anale [18].
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c¢. La Masse Pré-Sacrée

La région pré-sacrée est une zone de fusion embryologique de I’intestin
postérieur, du proctodeum et de 1’os. Elle contient des tissus dérivés de toutes

les couches germinales d’ou la variété histologique des tumeurs [41].

Ces tumeurs sont rares, avec une incidence estimée chez 1’adulte a 1/40000
[41], et sont généralement classées en tumeurs congénitales (50 a 77 %) [41] et

acquises. Une classification des tumeurs pré-sacrées congénitales a été€ proposée

(Tab. 1) [41].

Parmi les 300 cas décrits dans la littérature, la masse pré-sacrée (MPS) est

présente dans 60% a 70% des patients atteints [1,8].

La nature histologique est trés variable d’un individu a I’autre, y compris
au sein d’une méme famille, ce qui pourrait expliquer le pronostic différent entre

deux malades de deux familles différentes atteints de la méme tumeur [21].

Le méningocele sacré antérieur (MSA) et le tératome pré-sacré li€ au SC
(TPS) sont les deux tumeurs les plus fréquentes [5]. Il existe des formes

combinées avec les deux tumeurs.

L’examen anatomopathologique de la MPS peut donner divers autres
types : Un kyste entérique ou neuro-entérique [17,6,16], un lipome (2% des cas)
[17,6,13,22,2], un kyste dermoide (6 a 9%) [16,3,13,22] ou un hamartome (1%)
[16]. Une tumeur peut contenir tous ces types anatomo-pathologiques ou rester

inclassable dans environ 4% des cas [16].
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Tableau II : Classification des tumeurs pré-sacrées congénitales [41].

Bénigne Maligne
Tératome mature Chondrome
Méningocele antérieur Tératome malin
Kystes : Epidermoide Tumeur du sac vitellin

Dermoide (tératome kystique mature)

Hamartome kystique rétro-rectal

i. Le méningocele sacré antérieur :
Il s’agit du type tumoral présent chez le malade N°1.

C’est une hernie du sac dural dans le petit bassin a travers une déhiscence
du sacrum. Suivant son extension, on décrit 4 formes: Intramurale : ne
dépassant pas les limites du sacrum ; pelvienne : La face supérieure de la masse
reste en dessous du S1 ; abdomino-pelvienne : la MSA s’étend au-dessus de S1
dans la cavit¢ abdominale ; pelvi-sciatique : 1’extension est latérale dans
I’échancrure sciatique. Elle contient le plus souvent du LCR, mais aussi des
racines sacrées et des tumeurs bénignes (lipomes, tératomes, kystes dermoides,

dysembryomes) [42,43].

Seulement 210 cas ont été décrits dans la littérature depuis 1837 [66] et occupe

60% des tumeurs pré-sacrées liées au SC [1].

Bryant a été le premier a décrire un patient avec une MSA en 1837 [46].
Adson en 1938 et Coller et Jackson ont été¢ les premiers a publier des
observations de malades traités chirurgicalement pour leurs méningoceles et ont

recommand¢ la recherche d’une masse pré-sacrée devant une constipation
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chronique réfractaire ou un accouchement dystocique inexpliqué chez la femme
et particulicrement devant une masse palpable au toucher rectal. La plupart des
malades décrits étaient des femmes, et diagnostiqués a 1’occasion

d’accouchements difficiles et des hémorragies de la délivrance.

Le MSA est différent du méningocele postérieur qui est diagnostiqué et
trait¢ a la naissance ou a I’enfance par le fait de la présence de signes cutanés.

Le premier peut rester asymptomatique jusqu’a 1’age adulte [44].

L’étiologie est de plus en plus claire. A 1I’état normal, le feuillet endodermique
(futur tube digestif) se ferme a peu prés au méme moment que I’ectoderme
neural (futur tube neural). La notocorde et les somites vont former les futurs
corps vertébraux isolant ainsi le tube neural de I’intestin primitif. La persistance
d’une adhésion anormale entre I’endoderme et le neurectoderme empécherait la
fusion antérieure du corps vertébral ; il en résulterait une « fistule » entre les
¢léments digestifs d’une part, et neuraux d’autre part. La résorption partielle de

cette « fistule » du c6té dorsale donnerait le méningocele. [6,61,45]

Le MSA ne « parle » en général qu’en cas de volume important, supérieur
a 1 litre, entralnant un effet de masse sur les structures abdomino-pelviennes et
nerveuses. On décrit ainsi des troubles urinaires avec dysurie ou incontinence,
des troubles digestifs pouvant réaliser un tableau pseudo-abdominal ou une
constipation chronique quasi-constante dans le SC [1]. D’autres troubles
gynécologiques, neurologiques, vasculaires (phlébite compressive des membres

inférieurs) peuvent étre présents.

Les complications infectieuses sont de loin les plus graves et surviennent

lors d’une rupture du MSA dans le rectum avec méningite stercorale ou rupture
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lors d’un accouchement dystocique (Le premier cas décrit par Bryant en 1837)
ou de mani¢re iatrogéne, en l’absence de diagnostic : ponction trans-rectale

d’une masse liquidienne [46].

Le MSA est souvent diagnostiqué fortuitement ou a la découverte d’une

masse a I’examen du pelvis ou au toucher rectal [44]

Il faut signaler qu’il y a des cas de MSA associées au syndrome de Marfan

[44].

A P’échographie lombo-sacrée, c’est une masse hypoéchogéne hétérogéne.
L’IRM met en évidence une extension antérieure a travers un défect osseux
vertébral de la dure-mére et de 1’arachnoide constituant une poche retro- et/ou
sous péritonéale ayant le méme signal que celui du LCR, ce continuant avec les

espaces sous-arachnoidiens [15] (Fig. 26, 27).

Dans une étude faite par Emans en 2006, sur 5 (3 nouveaux-nés et 2
adultes) malades candidats a un traitement neurochirurgical de leurs masse pré-
sacrée et/ou moelle attachée, a observé qu’aucun des sujets adultes ne
présentaient des symptomes qui peuvent €tre liés au MSA, ce qui indique que le

traitement de celle-ci doit étre conservateur pendant I’enfance [8].

L’évolution spontanée peut se faire vers une fistulisation a la peau, une
rupture spontanée dans le rectum avec risque de méningite, une abcédation ou

un état grabataire chronique par compression du petit bassin [5]
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Figure 26 : Image d’une IRM lombo-sacrée chez une femme enceinte de 34 SA, réaliseé
pour suspicion de SC sur dystocie mécanique. La malade présente un anus déplacé
antérieur et une constipation. (A) Large MSA (méme signal du LCR) ; (SD) défect

sacré ; (P) poche liquidienne ; (F) fistule ; (C) Feetus [69].
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Figure 27 : Clichés d’IRM lombo-sacrée d’un volumineux méningocele antérieur. Coupe
sagittale pondérée en T2. Ce méningocele antérieur communique a plein canal avec le

cul de sac méningé. Le risque de contamination septique est important [5].
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ii. Le tératome pré-sacré :

Avec une fréquence évaluée entre 40 et 63%, le tératome est la seconde

masse pré-sacrée rapportée [3,65].

Les tératomes se définissent comme des malformations tumorales
vestigiales, composées de tissus multiples issus de cellules embryonnaires
totipotentes, ces cellules étant capables de donner naissance aux dérivés plus ou
moins matures des trois feuillets primordiaux : ectoblastique, endoblastique et

mésoblastique.

Le tératome pré-sacré li¢ au SC n’a pas la gravité du tératome sacro-
coccygien classique. Celui-ci a une incidence de 1/35000 a 40000 nouveau-nés
avec prédominance féminine nette. La plus grande problématique posée par ce

type de tératome est le risque de dégénérescence maligne [67].

Dans le SC, il s’agit le plus souvent d’un tératome mature bien différencié

et de bon pronostic et est souvent associ¢ a un méningocele antérieur (Fig. 29).

De facon fréquente, une composante lipomateuse est €galement présente.
D’autres formes histologiques sont rapportées a type de kyste dermoide ou de

kyste neurentérique [15].

La tumeur est d’apparition tardive, a 1’age moyen de 5 ans et 4 mois, bien

que ces cellules tumorales soient présentes des la naissance [5].

Comme les autres types de tumeurs, il s’agit d’une tumeur que 1’on peut
qualifier de « malformative » car le tissu tumoral est présent pendant la vie
foetale, comme le laisse penser I’analyse de biopsies réalisées a ce niveau chez

un foetus a 6 mois de grossesse [68].
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Le comportement clinique du tératome est le méme que celui d’une MSA
mais d’intensité moindre. Il s’agit d’un effet de masse avec la possibilité d’une
constipation, troubles urinaires, neurologiques ou gynécologiques mais aussi

d’infiltration ou de métastases.

Il se présente a 1I’échographie comme une masse hypoéchogene hétérogene,
et & 'IRM comme une masse bien circonscrite avec une capsule souvent
¢épaissie parfois calcifiée, le contenu est variable pouvant comporter des
¢léments liquidiens, solides, graisseux ou calcifiés et permet de préciser le
caractére multi-tissulaire de la lésion (hypersignal de la graisse, absence de
signal des calcifications et des signaux d’intensité variable pour les autres) [15]

(Fig. 30).

Le diagnostic de certitude est anatomo-pathologique. La macroscopie et
I’histologie mettent en évidence les différents types de tissus présents ainsi que
le caractére bénin ou malin de la tumeur. Cela a un grand intérét, parce qu’une
mortalité¢ de 30% a ¢été rapporté dans les cas de SC traité sans chirurgie et qui

serait secondaire a une tumeur maligne non diagnostiquée [21].

En 2015, un cas de SC associ¢ a un abces spinal intra-médullaire
secondaire a une communication entre une moelle attachée et un tératome
mature, a été publié. Il s’agissait d’un nouveau-né de 21 jours, hospitalisé¢ pour
fievre élevée. L’abces a été découvert a I’occasion d’une ponction lombaire pour
suspicion de méningite. Puis, une IRM médullaire et une radiographie du
sacrum ont été réalisées, et qui ont objectivé la triade de Currarino avec

tératome mature avec composante lipomateuse [70] (Fig. 28).
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Une étude vient d’étre publiée, réalisée aux Pays-Bas, sur le risque
hémorragique des tératomes sacro-coccygiens en période néo et post-natale.
Cette étude avait montré que la premicre cause de mortalité néo-natale était
I’hémorragie. Ceci concerne, bien évidemment, les tératomes classiques sacro-
coccygiens, mais cela pourrait intéresser méme les tératomes du SC.
Malheureusement, aucune étude n’a évalué ce risque chez les porteurs du SC

[67].

Un cas de SC découvert a I’occasion de la protrusion a travers 1’anus d’un

« polyp-like » 5 mois apres le traitement d’une atrésie anale a la naissance.

1

A 1”’examen anatomopathologique, il s’agissait d’un tératome pré-sacré
malin étendu. Par approche périnéale, un traitement radical de la tumeur a été

effectu¢, avec chimiothérapie adjuvante.

A partir de ce cas, on déduit le risque majeur, mais rare, du tératome pré-

sacré. C’est la dégénérescence maligne.

Le caractére bénin du tératome pré-sacré est la regle. Jusqu’a ce jour, 11

cas de dégénérescence ont été rapporté dans la littérature [37, 71].

Plusieurs auteurs suggerent que les risques de dégénérescence maligne sont
probablement sous-estimés dans le SC, mais il n’est actuellement pas possible
de I’évaluer [5]. La plupart des études sont réalisées chez des adultes entre 19 et

54 ans. D’ou la caractéristique du diagnostic tardif des tératomes malins dans le

cadre du SC [49,50].

En 2004, Urioste a détaillé le cas d’un homme de 19 ans décédé d’une tumeur
neuro-endocrine bien différenciée secondaire a la dégénérescence d’un tératome

pré-sacré. Il existait une atteinte métastatique du foie, des reins, du pancréas et
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des ganglions mésentériques. Il s’agissait d’'un SC familial avec 9 membres
atteints de fagon plus ou moins compléte, mais sans autres cas de malignité.
Donc, I’expressivité trés variable de la maladie inclut, ¢galement, le risque de

dégénérescence au sein de la méme famille [10].

Plusieurs autres études rapportent la transformation maligne d’un tératome
[1,72,73,74]. Le risque a été estimé a 1%, ce qui est beaucoup moins important
que celui du TSC classique (le risque dépasse 60% apres 3 ans [67]) ; comme le
montre une étude comparative importante publiée en 2014, entre le risque de
transformation maligne du tératome sacro-coccygien (205 malades) et le
tératome pré-sacré (16 malades). Le résultat était en faveur d’une survie
médiane de 80% et 58% apres 1 et 2 ans respectivement dans le TSC et 100%
apres 2 ans en cas de TPS [67].

L’alpha-foetoprotéine constitue un marqueur tres fiable, d’intérét
diagnostique et surtout pour la surveillance post-opératoire d’un tératome
diagnostiqué comme malin. Son interprétation n’est difficile que pendant les

premieres semaines de vie.

A la naissance, le taux d’AFP est de I’ordre de 100000 ng/ml. II baisse
ensuite trés rapidement pour atteindre les valeurs normales inférieures a 30
ng/ml des I’age de 3 mois. Les taux en rapport avec une tumeur maligne sont de

I’ordre de plusieurs centaines de milliers de ng/ml.

Donc, le tératome pré-sacré présente un risque, minime mais vrai, de
dégénérescence ainsi que toutes les complications déja citées pour le
méningocele d’ou I’intérét de prendre en charge, de facon sérieuse, tout malade

présentant un tératome pré-sacré li¢ au SC.
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Figure 28 : Une coupe sagittale d’une IRM médullaire (T2) montrant une agénésie
sacrée et la présence d’une masse pré sacrée polykystique (Fléche) ; et un abcés intra-
médullaire (triangles). L.’examen anatomo-pathologique a objectivé un tératome mature

polykystique avec composante lipomateuse.
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Figure 29 : Images d’un enfant de 05 mois porteur du SC. A) radiographie abdomino-
pelvienne montrant I’agénésie sacrée en « cimeterre » (triangle). Le colon droit est
déplacé a cause d’une constipation sévére (étoile). B) Coupe sagittale de ’'IRM en faveur
d’une MSA (fléeche) en communication (tirangle) avec le canal médullaire. C) TDM
abdominale avec reconstruction 3D montrant le defect sacré et une petite calcification

en pré-sacré (triangle) indiquant une association TPS/MSA.
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Figure 30 : Malade agé porteur asymptomatique du SC. Coupe sagittale d’une IRM
médullaire, réalisée dans le cadre d’une enquéte familiale sur nourrisson atteint,
montrant un rehaussement au gadolinium d’une petite masse pré-sacré lobulée. L.’image

est en faveur d’un tératome bénin (Fléche).
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d. Atteintes associées

i. Atteintes Neurologiques

Les malformations du cone terminal de la moelle épiniere (ME) sont
présentes dans 70% des cas, raison pour laquelle Crétolle, & I’instar d’autres
auteurs, ont préféré le terme de « syndrome de Currarino » a celui de triade [1].

Elles peuvent revétir différents aspects :

Une moelle attachée basse est retrouvée, selon Lynch, dans 14% des cas
[17] (Fig. 31) d’ou I'intérét d’effectuer une IRM médullaire systématiquement

chez les patients atteints du syndrome.

Crétolle décrit cette anomalie dans 63% de ses malades explorés [1]. Les
symptomes sont d’apparition lente et progressive et sont représentés par une

dysfonction urinaire ou digestive [3].

Un filum épais et raccourci terminé par un lipome intra-, voire extraspinal,
une cavité syringomy¢lique, une hydromyélie et/ou une dilatation kystique du

cone terminal sont également possibles.

Emans rapporte un cas de moelle attachée compliquée d’hydromyélie et

d’abaissement des amygdales cérébelleuses [8].

Une hydrocéphalie est possible, et est présente chez notre premier malade,
mais une anomalie génétique englobant le géne SHH (Sonic Hedgehog gene,
OMIM: 600725) doit étre recherchée. Ce gene situ¢ au méme niveau que le
MNX1(7q36), code pour la protéine SH, qui est un signal inducteur, entre
autres, dans le développement du tube neural ventral et des membres et
I’organisation du cerveau. Une mutation au niveau de ce géne est responsable de
I’holoprosencéphalie. Des difficultés d’apprentissage ont été rapporté dans ce

cas [16].
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O’Riodain a publié¢ un cas d’hydrocéphalie secondaire a une tumeur du

tronc cérébral chez un enfant atteint de la triade [21].

Chez notre premier malade, une malformation Chiari type 1 a été mise en

évidence, compliquée d’une importante hydrocéphalie.

Des cas de lipomes intra-spinaux (Fig. 31) ont été ¢galement rapportés dans
la littérature [13,17,22], comme Crétolle, dans son étude génétique réalisée en
2008, faite sur 50 malades, et qui a avait objectivé la présence d’anomalies du
cone terminal dans 35/50, 33/35 avec une moelle attachée et 2/35 avec des

lipomes intra-spinaux [64].

Pour les symptdmes neurologiques, des signes locaux peuvent exister,
essentiellement en rapport avec la masse pré-sacrée comme ’anesthésie en selle,
paresthésies des membres inférieurs responsables d’anomalies de la marche,
incontinence anale ... Ou des signes centraux, comme des céphalées, qui ont été
le signe révélateur de la maladie dans une observation publiée en 2006. Il
s’agissait de céphalées positionnelles et aggravées a la manceuvre de Valsalva.
L’auteur a insist¢ sur 1’obligation d’explorer ce type de céphalées,

essentiellement chez le petit enfant.
Des nausées ou des vomissements [23] peuvent également étre présents.

La méningite aigue bactérienne est une complication séveére et la plus

redoutable du SC.

Sa fréquence varie entre 7 et 11% [17,8,10,3,65] selon les séries, et sa mortalité

est estimé a 56% [9].

Currarino a été le premier a décrire un cas de méningite chez un nourrisson de
17 mois, dans son article de 1981 [6]. Depuis, beaucoup d’observations ont été

publiées dans ce sujet [21,25,57,75].
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En 2012, un cas intéressant a été rapporté [24]. 11 s’agissait d’une fille de
42 jours, avec mére atteinte de la triade associée a la maladie de Hirschprung,
chez qui une distension abdominale faisait suspecter une MH mais
I’aspiration/biopsie était impossible. Aucune anomalie ano-rectale clinique ou
masse suspecte n’a €été mise en évidence cliniquement. Une méningite a

Staphylocoque aureus a été révélatrice de la pathologie.

Bien avant 2012, Guérin avait présenté le cas d’une femme de 22 ans,
ayant présenté une méningite aigue polymicrobienne a Enterococcus faecalis,
Streptococcus constellatus et Prevotella bivia dans les suites de de 1’apparition
d’une pseudo-tumeur rétro-rectale. Cette femme avait comme antécédents, une
dyspareunie et une constipation invalidante. Le bilan radiologique a permis de
poser le diagnostic du SC et a été trait¢é pour sa méningite puis pour le
syndrome. A partir de cette observation, on déduit le caracteére polymicrobien de
la méningite au cours du SC, ainsi que le risque d’infection méningée méme a

I’age adulte [25].

L’origine digestive de la plupart des germes retrouvés, permet de dire que
la cause la plus importante de ces méningites est la communication entre la
tumeur pré-sacrée et les structures neurologiques par le biais de fistules tumoro-
méningées. Selon Crétole, 60% des MPS communiquent avec le canal

médullaire [1] et donc, toute communication n’aboutira pas a une méningite.

L’autre cause des méningites est représentée par I’iatrogénie. Des cas ont
¢té rapporté dans la littérature, et c’est souvent en rapport avec une résection
d’une MPS ou une ponction lombaire réalisée comme bilan systématique devant

une fievre du nouveau-né [9].
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Haga et coll. a publié certains statistiques : 65% des méningites sont
d’origine iatrogéne, 16% sont secondaires aux communications tumoro-

méningées et 16% restent sans cause connue [9].

En 2016, une étude importante a été publiée [80]. Elle consistait & mettre
en évidence une éventuelle relation entre la mutation du MNX1 ou une délétion
large du 7q et les dysmorphies ou les troubles de croissance possibles. Le
développement intellectuel était normal chez tous les malades (188 patients avec

mutation du MNX1 et 17 patients avec une délétion large du 7q).

Un défaut de croissance statural a été noté chez les patients avec les délétions,

mais les autres malades avaient une courbe de croissance normale.

La dysmorphie faciale était présente chez 0,6% (un seul cas) des malades

porteurs de la mutation MNX1, avec un hypertélorisme et un rétrognatisme.

Il s’agit d’une étude faite dans le cadre de la recherche d’une éventuelle
corrélation géno-phénotypique dans le syndrome de Currarino, mais n’aboutit
pourtant pas a mettre en défaut ’hypothése de la normalité de la morphologie

faciale et des fonctions supérieures dans le syndrome (Fig. 33).
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Figure 31 : IRM médullaire : Coupe sagittale en T1 (a droite) et T2 (a gauche)

montrant un lipome intra-spinal (fleches) a la hauteur de L5-S1. La moelle attachée au-

dessus du lipome.
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Figure 32 : IRM lombo-sacrées en coupes sagittales, pondérées en T2 d’un abcés
développé sur une tumeur pré-sacrée chez une petite fille atteinte d’un syndrome de
Currarino La tumeur communiquait avec les méninges. L’abcés s’est compliqué d’une
méningite aigué. La moelle est attachée basse, et des signes de dysfonctionnement des
sphincters anaux et vésicaux sont apparus au cours de cet épisode aigu (noter la

distension vésicale importante).
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Figure 33 : (a) Patient avec apparence cranio-faciale normale. (b) Patient avec

microcéphalie, ptosis de la paupiére supérieure gauche, nez aplati, oreille proéminentes,
aire pré-maxillaire proéminente, joues pleines (boules de Bichat), philtrum lisse,
hypoplasie de la mandibule inférieure, strie horizontale entre la levre inférieure et le

menton. (¢) Rabaissement de la ligne de cheveux, oreilles larges et couvertes, philtrum

court et lisse [80].

il. Atteintes Digestives

Tous les auteurs observent que les symptomes digestifs occupent souvent le

premier plan.

La constipation est le maitre symptome du SC, révélatrice de la maladie
chez la patiente N°2. Lynch compte 20% de ses malades avec une constipation
chronique et 7% ont présenté¢ un épisode d’occlusion intestinale aigue [17].

D’autres auteurs évaluent sa fréquence a 100% [16].

Cette constipation est caractérisée par son début trés précoce dans I’enfance
et son opiniatreté. Mais en I’absence d’une sténose anale, responsable
d’occlusion aigue, la constipation peut rester tolérée pendant des années, surtout

en cas de SC incomplet sans MAR.
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Sa cause dans le SC est inconnue. Les MAR, la compression extrinséque
par une masse pré-sacrée ou les facteurs neurologiques sont suggérées pour étre
a l'origine, mais la persistance du symptome apres le traitement rend cette
hypothése peu probable. Lee estime que 18% des patients traités subissent des
lavements occasionnels et que cette pratique est réguliere pour 9% d’entre eux.
Les traitements laxatifs sont utilisés fréquemment par 18% des malades et 9%

des sujets en prennent de fagon occasionnelle [3].

Un cas a été publié en 2013, d’un homme de 52 ans, diagnostiqué porteur
du SC a I’enfance, non traité et perdu de vue depuis, admis dans un tableau

d’occlusion intestinale aigu€ sur un énorme myéloméningocele [18] (Fig. 34).

Crétolle retrouve une constipation chez 79% des patients de sa série, et
suggére qu’elle serait secondaire a un défaut d’innervation intrinseéque des
parois digestives [1,2]. Martucciello rapporte 2 observations ou il y a une
association du SC a la maladie de Hirschprung en se basant sur la possibilité
d’une relation embryogénétique entre I’innervation du rectum et le
développement du sacrum. Cette association a ét¢ décrite a plusieurs reprises
dans la littérature, et la biopsie rectale de dépistage est devenue habituelle pour

éliminer la maladie.

Une autre observation intéressante publiée en 2010 [19] qui décrit le cas
d’une femme de 18 ans traitée comme porteuse de la maladie de Hirschsprung
pendant 18 ans. La MH a été "diagnostiquée" sur des lavements barytés et une

colonoscopie sans preuve histologique, puis traitée chirurgicalement.

La malade présentait une constipation chronique, avec recours permanent aux

laxatifs ainsi qu’aux manceuvres digitales.
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A I’age de 16 ans, la patiente a été entiérement revue, avec a I’examen clinique
et les examens radiologiques, une masse pré-sacrée type méningocele, une MAR

type ectopie anale, et une agénésie sacrée.

Cette observation avait comme objectif d’insister sur I’intérét d’évoquer le
diagnostic du SC devant une constipation chronique persistante apres le

traitement de la MH, et particuliecrement en I’absence de MAR.

Pourtant, Il est adopté que dans le SC, le rectum est décrit comme sain sur
le plan histologique avec absence d’aganglionnie. Seulement 11 cas de MH

associée au SC ont été décrits dans la littérature [5].

Selon certains auteurs, cette constipation s’apparente a une pseudo-
obstruction intestinale chronique (POIC). Cette pathologie est caractérisée par
des épisodes récurent ou des symptomes et des signes continus d’obstruction
intestinale, associés a des signes radiologiques de distension intestinale avec
niveaux liquides, en I’absence d’obstacle de la lumiere. Crétolle a reporté 8 cas
(27,5%) avec une POIC et a suggéré que les anomalies neuronales rencontrés

pourraient étre la cause de la constipation chez ces malades [1].

En 2009, au Mexique, un cas d’association du SC avec le syndrome
d’Elhers danlos a été¢ publié. Ce syndrome est I’expression clinique d’une
atteinte du tissu conjonctif (80% environ des constituants d’un corps humain),
d’origine génétique, touchant la quasi-totalité des organes dont I’intestin, d’ou la

constipation qui a été révélatrice des deux maladies [20].

Pour conclure, dans la grande majorité des cas, les patients souffrent d’une
constipation chronique sévere et opiniatre. Il est certain que I’action conjointe

des remaniements anatomiques, de la traction mécanique d’une moelle attachée
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basse sur les nerfs a destinée digestive, et de la compression d’une masse pré-
sacrée sur le rectum, peut entrainer des troubles fonctionnels de 1’exonération.
Cependant, son caractere rebelle aux laxatifs per os, I’apparente a une forme de
pseudo-obstruction intestinale chronique. Cela plaide en faveur d’une atteinte
probable de I’innervation intrinseéque du tube digestif terminal chez ces malades,

sans qu’il y ait, pour I’instant, d’études histo-moléculaires du colo-rectum en cas

de SC.

Le toucher rectal doit étre systématique devant toute suspicion de SC pour
¢liminer D’existence d’une sténose anorectale. S’il est normal, il n’est pas

recommand¢ de le refaire. C’est un examen invasif pour I’enfant.

Figure 34 : Coupe axiale d’une TDM abdominal montrant I’anomalie sacrée, masse pré-

sacrée de 17/18/19 cm. Le colon sigmoide adjacent est comprimé d’ou la dilatation

importante d’amont.
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iii. Atteintes Urologiques

Dans leurs revues portant sur plus de 200 patients, Urioste et Lynch
estimaient, respectivement, a 21% et 35% les cas d’atteinte de 1’appareil urinaire
chez les sujets porteurs du syndrome de Currarino [10,17]. La fréquence est plus
¢levée apres la préconisation de I’échographie abdomino-pelvienne et de la

cystographie et méme des tests urodynamiques.

L’anamnése retrouve des antécédents d’infections urinaires récurrentes
dans 18 a 33% des cas [65,69]. Ces infections peuvent étre secondaires, soit au

reflux vésico-urétéral, soit a une vessie neurogene ou a une fistule uro-digestive.

Notre premier malade présente une fistule recto-urétrale découverte a
I’occasion d’une fécalurie. Cette fistule a été a 1’origine de deux épisodes de

pyélonéphrite aigue et une vésicostomie a été réalisée.

Kochling trouve un reflux vésico-urétéral uni- ou bilatéral chez environ
10% des patients explorés [3,65]. Il est alors nécessaire de mettre en place une

antibioprophylaxie, jusqu’a une éventuelle intervention chirurgicale [2].

En I’absence de cette prise en charge, le reflux peut se compliquer

d’hydronéphrose secondaire.
L hydronéphrose peut étre primaire, sans reflux vésico-urétéral [26].

Dans sa série, Lee et coll. rapportent la présence d’une incontinence dans
36% des malades et des signes urinaires en post-opératoire chez 83% des sujets

traités pour moelle attachée [3].

Crétolle rapporte une incidence de 3,4% pour la vessie neurogénique et

14% pour I’incontinence urinaire dans son étude faite sur 29 patients [1].
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La majorité des auteurs citent ces deux anomalies mais les publications
montrent aussi la grande variété des atteintes de I’arbre urinaire. Une duplicité
rénale et/ou urétérale est souvent mise en évidence [3,17]. D’autres anomalies
sont retrouvées plus rarement : un rein en fer a cheval, un rein unique, déja

présent chez le garcon, et des fistules recto-urétérales [17,3,2,27,28].

Plusieurs équipes rapportent des symptdmes d’incontinence urinaire
souvent a une vessie neurologique. Ceci pose la problématique de distinguer les
malformations congénitales, des complications survenues secondairement a

d’autres ou celles du post-opératoire.

En 2016, Un cas d’ectopie du canal déférent associée au SC a été décrit. Il

s’agit de la premiére observation publiée dans ce sujet [29].

Lors du diagnostic de syndrome de Currarino, il est donc admis de
proposer de fagon systématique une échographie du tractus urinaire
éventuellement complétée d’une cystographie rétrograde [2]. Lee préconise d’y
associer des explorations urodynamiques avant et apres le traitement de la
moelle attachée visant a mettre en évidence une vessie neurogénique ou une

incontinence urinaire, qui ont ét¢ présentes chez tous les malades opérés.

Jusqu’a aujourd’hui, aucune étude ne permet d’identifier les facteurs de
risque individuels de dysfonctionnement urologique et pas de relation
significative entre le type de 1’agénésie sacrée, le traitement de la masse pré-

sacrée ou de la malformation ano-rectale et les séquelles urologiques possibles.

Chez les patients traités pour TPS sur SC, la fréquence de la vessie

neurogénique ou des anomalies intestinales est a 11% a 41% [30,31].

85



Cette hypothése a été mise en question lors d’une étude réalisée en 2014 [32]
qui avait comme objectif d’évaluer le pronostic urologique dans des séries de
SC et essayer de montrer si les dysfonctionnements vésicaux sont a lier aux
malformations congénitales ou séquellaires aux traitements chirurgicaux. Cette
¢tude a montré la présence en post-opératoire de vessie neurogene dans 39% des

lipomy¢éloceles diagnostiqués sur 502 malades opérés pour dysraphismes.

La rareté¢ des études prospectives sur les malades porteurs du SC rend

I’évaluation de I’avenir urologique des patients opérés peu objective.

iii. Atteintes Génitales

Les anomalies des dérivés miilleriens sont fréquentes et constitue selon

éme

Crétolle dans sa revue de 2016, un 57 élément majeur de la triade.

Selon Lynch, I’atteinte génitale est observée chez 19% femmes porteuses
de la triade [17]. Cette fréquence est sous-évaluée par le fait de la réalisation non

systématique d’une échographie gynécologique chez les petites filles atteintes
[5].
Sur le plan fonctionnel, les dysménorrhées et les dyspareunies sont peu

fréquentes [25,17].

Un utérus bicorne associé¢ a une cloison vaginale de hauteur variable sont
les plus décrits dans la littérature (Fig. 34). On décrit également une duplication

vaginale avec ou sans duplication utérine incluant parfois le col utérin.

De fagon beaucoup moins fréquente, des fistules recto-vaginales ou recto-

vestibulaires peuvent étre présentes (Fig. 35).
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En 2006, Nappi a publié une observation unique. Il s’agissait d’'une femme
de 27 ans présentant un SC et une 1éiomyomatose péritonéale disséminée. C’est

une tumeur bénigne d’origine Millerienne [58].

Friedmann a ét¢ le premier & mettre en évidence des complications
obstétricales chez les parturientes atteintes de la maladie. Il s’agit d’une dystocie
mécanique avec allongement important du travail avec risque de souffrance
feetale aigue ou chronique par malposition, diabéte maternel ou mauvaise
insertion placentaire [57]. Ces souffrances seraient responsables du retard
mental observé dans le SC, initialement imputé au SC. De ce fait, Friedmann a
recommand¢ de réaliser une césarienne programmée chez toute femme malade,

ainsi que faire un examen clinique minutieux du nouveau-né.
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Figure 35 : Gauche : Image en peropératoire d’une intervention sur la masse pré-sacrée
d’une femme. U : Utérus bifide ou bicrone ; Droite : Hystérosalpingographie montrant

un utérus bicorne.

1

Figure 36 : Gauche : fistule recto-vaginale (fleche fine : vagin, épaisse : rectum) ;

Droite : Duplicité vaginale (fleche : rectum). Riebel 1999 [13].
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iv. Atteintes Métaboliques :

Un seul désordre a été décrit jusqu’a présent, a travers une observation
publiée en 2016, a propos d’une femme de 64 ans suspecte d’étre atteinte de
triméthylaminurie avec une histoire de sténose anale et de dolichoc6lon du colon

sigmoide a la naissance.

Devant des douleurs abdominales chroniques et une constipation depuis
I’adolescence, la femme a bénéficié d’investigations radiologiques et

biologiques mais sans aboutir a un diagnostic.

A T’interrogatoire, la malade a rapporté que sa petite-nie¢ce, agée de 05 ans,
a subi une résection d’une masse pré-sacrée avec compression médullaire a 1’age

de 02 ans avec mutation du gene MNX1 chez la fille et sa mere.

N.B. La triméthylaminurie ou "syndrome de 1’odeur du poisson pourri" est
une maladie métabolique rare, causée par un défaut de production ou d’activité
d'une enzyme, la mono-oxygénase a flavine 3 (FMO3). Quand la FMO3 fait
défaut, ’organisme n'est plus capable de métaboliser la triméthylamine (TMA)

d'origine alimentaire en oxyde de triméthylamine (TMAOQO) par N-oxygénation.

La triméthylamine s'accumule alors dans l'organisme et est finalement éliminée
par la sueur, l'urine et I'expiration, avec une forte odeur de poisson. Le déficit en

FMO3 est secondaire a une mutation dans le géne codant pour cette enzyme.

Chez cette femme, la recherche de mutations du MNX1 et du gene FMO3 a

¢été réalisée et revenue positive.
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6. DIAGNOSTIC POSITIF ET DIFFERENTIEL
i. Diagnostic positif :

Le syndrome de Currarino peut étre de diagnostic plus ou moins difficile
selon le mode de révélation de la maladie et le degré des atteintes neurologiques

et digestives.

La constipation est le symptome le plus rapporté. Il est présent dans la

quasi-totalité des cas, mais, de trés faible spécificité.

Cette constipation, et en [’absence d’une MAR évocatrice, conduit a la
réalisation d’un bilan biologique, radiologique type de transit baryté ou

colonoscopie et/ou une biopsie rectale pour éliminer la MH.

Martucciello, dans sa revue [2], propose une radiographie standard du
sacrum de face systématique en cas de constipation sévere inexpliqué, de MAR,
de MPS, si suspicion de séquence de régression caudale, ou dans le cadre d’une
enquéte familiale. Il propose un arbre décisionnel & pratiquer chez un patient
suspect de SC (Fig 24). C’est une conduite a tenir invasive, et aucun consensus

n’a pu étre formulé pour unifier la démarche diagnostique.

Riebel propose un bilan minimaliste, qui consiste en la réalisation d’une
échographie lombo-sacrée et pelvienne, considérant celle-ci suffisante pour
poser le diagnostic chez un enfant avec une constipation dés la naissance et
surtout s’il a des antécédents de MAR. Secondairement, 'IRM des régions
pelviennes et médullaires précise le diagnostic, en analysant les éléments de la
triade, surtout la masse pré-sacrée, recherche les éventuelles complications et

utile pour orienter la stratégie thérapeutique [13].
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Crétolle, dans sa mise au point publiée en 2016 [1], considere que le bilan

radiologique minimale devant la suspicion de SC doit étre :
e Radiographie de sacrum de face et profil.

e Echographie médullaire avant 1’Age de 3 mois et IRM lombo-sacrée

dans tous les cas (avec coupes axiales T1 sur le cone médullaire).

e Une échographie gynécologique chez les petites filles, a la recherche

des malformations génitales.

Une IRM médullaire avec coupes sur le cone médullaire est indispensable
pour chercher les malformations du cone terminal de la ME, présentes dans 70%
des cas. La gravité de cette anomalie doit étre évaluée, surtout par examen

clinique [1].

Sur le plan digestif, il est recommandé de réaliser une échographie
abdomino-pelvienne comme bilan minimal. Selon les données cliniques, un
transit baryté et/ou biopsie rectale a la recherche d’'une MH peuvent étre
réalisées. Selon Martuciello, le dépistage d’une MH associée au SC doit étre

systématique surtout apres le diagnostic de 11 cas d’associations SC/MH.

Les malformations urinaires doivent étre recherchées deés le diagnostic
positif du SC. L’échographie de I’arbre urinaire doit €tre systématique. Pas de
consensus clair sur les indications d’une cystographie ou des explorations
urodynamiques, mais, ces derniéres sont a grande importance dans 1’évaluation
du pronostic urologique chez les malades opérées pour MPS et/ou

malformations du cOne terminal.
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Il est a noter qu’aucune atteinte cardiaque n’a été rapporté dans la
littérature. Mais, Martuciello préconise de réaliser un ECG et une échographie

cardiaque chez les malades avec des signes cardiovasculaires [2].

Lorsqu’un cas de SC est diagnostiqué, une enquéte familiale est
indispensable. On rappelle que la maladie est de pénétrance incompléte et
d’expressivité trés variable, c'est-a-dire, qu’on peut avoir des malades
parfaitement normaux, porteurs de la mutation MNX1 mais asymptomatique ou

atteints a des degrés variables.

L’enquéte familiale est a double objectif : Faire un conseil génétique pour voir si
la maladie est sporadique ou familiale, et puis la prise en charge des patients non

dépistés jusqu’alors.

Les avis des auteurs divergent a propos de I’indication du dépistage.
L’absence d’anomalie sacrée, considérée pour longtemps, comme critére
d’exclusion de la maladie, ce dogme a été revu apres 1’observation de malades
mutés pour le MNXI1 avec un sacrum normal. Ce qui met en défaut la
proposition de Martuciello de réaliser une radiographie standard du sacrum de

face pour tous les membres de famille susceptibles d’étre atteints.

En 2016, Crétolle préconise, comme Riebel, une échographie de la moelle

lombo-sacrée complétée d’une radiographie du sacrum si normale [1,13].

Actuellement et avec I’acces de plus en plus aisé a I'IRM, il existe des centres
qui réalisent, au moindre doute, des IRM chez tous les apparentés. Une conduite

qui parait peu objective, mais logique en I’absence de recommandations claires.
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Antécédent
familial De SC

Suspicion de SRC MAR

Radiographie
standard
du sacrum

Autres <«——— Sarcum Hémisacrum

diagnostics normal

Recherche d’anomalies associées
e  Echographie abdomino-pelvienne

e  Echographie des voies urinaires, ECBU SYNDROME
e  Radiographie thoracique (anomalies
costales/cardiaques) DE
e Evaluation cardiaque (ECG, échographie CURRARINO
cardiaque)

e Evaluation neuro-psychologique
e  Biopsie rectale pour rechercher des
anomalies du systéme nerveux intestinal.

IRM PELVIENNE ET
MEDULLAIRE

Constipation MPS
Sévere

inexpliquée

Hypoplasie ———» SRC
Sacrée sans SC

Analyse génétique et familiale
e MNX1
e Radiographie du sacrum chez
les apparentés
e MNX1 chez les apparentés avec
hémisarcum.

Figure 37 : Examens complémentaires a réaliser devant la suspicion de SC. Martuciello

2004 [2].
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ii. Diagnostics différentiels

Il n’y a pas de diagnostic différentiel a évoquer devant une suspicion de SC
quand il se présente dans sa forme typique. Cependant, I’expressivité¢ de la
maladie étant variable, le diagnostic est souvent rendu difficile par un phénotype

incomplet.

En dehors du caractére familial de Iatteinte qui oriente le diagnostic, il
faut, par principe, évoquer les autres formes de dysgénésie caudale possiblement

révélées par I’une ou I’autre des composantes du SC.
1. Malformations du sacrum :
e Agénésies et dysgénésies sacrées non syndromiques :

Il s’agit de formes séveres d’anomalie du développement du sacrum ; elles
peuvent étre isolées ou associées, comme dans le SC. Elles sont observées dans

5a 10/100 000 naissances.

Environ 16 a 20% des enfants avec une agénésie sacrée ont une mere
diabétique ; I’incidence chez ces enfants est 20 fois plus fréquente, estimée a 1 a

2 pour 1 000 naissances [33].

Ces patients ont aussi un risque accru de malformations de la moelle
épiniere terminale : moelle attachée basse comme dans le SC, lipomes,

lipomyéloméningocéles.
e Autres contextes de survenue d’anomalies sacrées :

Une grande variété de processus pathologiques, congénitaux ou acquis
(infections, maladies inflammatoires, cancers...) peuvent toucher le sacrum, de
facon isolée ou en association a d’autres anomalies, et aboutir & une agénésie

partielle du sacrum.
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2. Malformations ano-rectales associées :

L’incidence des anomalies lombosacrées dans les malformations
anorectales est estimée entre 17 et 50% des cas selon les séries [34] et a 25%
dans le cas des moelles attachées basses [76]. La forme de MAR syndromique la
plus fréquemment associée a d’autres anomalies caudales, en dehors du SC,

s’observe dans I’association VATER ou VACTERL.
3. Formes syndromiques de tumeurs pré-sacrées :
e Sacral defect with anterior meningocele (SDAM) :

Le SDAM a été¢ décrit comme 1’association d’un hémisacrum et d’un
méningocele antérieur, transmise sur un mode autosomique dominant [35].
Cliniquement, le SDAM et le SC sont 2 appellations différentes d’une seule
entité pathologique.

Devant la MPS, on peut évoquer un tératome sacro-coccygien. C’est une
tumeur plutdt postérieure et de diagnostic souvent anté-natal. La différence la
plus importante entre un tératome dans le cadre du SC et le TSC réside dans le
risque de malignité qui atteint 67% apres 1’age de mois. Cette dégénérescence

est rare dans le SC.
4. La séquence de régression caudale :

Duhamel introduit, en 1966, le concept de syndrome de régression caudale
qui serait une forme exagérée et pathologique de « la différenciation régressive

rétrograde du pole caudal » [36].
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Sa fréquence est estimée a 5 pour 100 000 cas dans la population générale.
L’incidence de cette malformation est plus ¢élevée chez les enfants de mere
diabétique, de Iordre de 1 & 2 pour 1000 [33]. Les agénésies sacrées et les
imperforations anales sont associées dans 25% des cas. Les autres
malformations associ€es fréquentes intéressent le cone terminal de la moelle
(lipome du filum terminal, cavité¢ syringomyélique, méningocele), I’appareil
uro-génital (agénésie rénale, rein en fer a cheval, duplicité ou bifidité urétérales,
reflux vésico-urétéral, anomalies miillériennes) et parfois les membres
inférieurs. La forme extréme est la simele ou sirénomélie avec fusion des

membres inférieurs et absence compléte de moelle lombo-sacrée.

Le SC est souvent assimilé a un syndrome de régression caudale, mais
leurs processus embryologiques différents rendent injuste 1’assimilation de ces

deux entités.
5. Le syndrome OEIS :

Décrit en 1978 par Carey. C’est une combinaison d’anomalies comprenant
une Omphalocele, une Extrophie du cloaque, une Imperforation anale et des

anomalies médulaires (Spine en EN). L’origine est toujours mal connue (Fig.

25).
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Figure 38 : nouveau-né : A gauche : Omphalocéle, extrophie vésicale. A droite :

Imperforation anale. Le défaut du tube neural est sous cutané dans ce cas [79].
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7. TRAITEMENT

La prise en charge des malades atteints du syndrome de Currarino doit étre
pluridisciplinaire. Les chirurgiens pédiatres, neurochirurgiens, neurologues,
radiologues, pédiatres et anatomo-pathologistes doivent collaborer dans le but
d’améliorer la qualit¢ de vie des malades vu qu’il s’agit d’une pathologie

malformative complexe.

Les formes d’atteintes cliniques du SC étant trés variables, il n’y a pas,
aujourd’hui, de consensus concernant la prise en charge de ces malades. Chaque
cas clinique est en fait unique, et le chirurgien doit s’attacher a les traiter de
fagon pragmatique. La prise en charge de certaines malformations est codifiée,
ce qui offre une bonne opportunité aux malades pour retrouver un profil

fonctionnel satisfaisant.
a. Les Malformations Ano-rectales :

La fréquence et la gravité des malformations associées, rattachées au SC,
impliquent de réaliser, pour toutes les MAR, dés la naissance et avant toute
chirurgie, une exploration précise des structures caudales, cardio-thoraciques et
rachidiennes, car l'existence de ces malformations associées peut modifier la
prise en charge et la stratégie thérapeutique. Le role du chirurgien pédiatre est
central dans la prise en charge de ces patients, dés la naissance, pour définir la
stratégie chirurgicale adaptée, mais aussi tout au long de la croissance en jouant
un role de coordonnateur, aupres des différents spécialistes impliqués dans
'amélioration des résultats fonctionnels et le suivi des malformations associées.

Un suivi urologique est systématique dans les formes avec fistule urinaire.
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Les sténoses ano-rectales et les anus antéposés nécessitent le plus souvent
des séances itératives de dilatations du canal anal, associées parfois a une ano-

rectoplastie par voie sagittale postérieure (=Vries et Pefia, PSARP) (Fig. 39).

Le principe de cette technique est de permettre d’identifier directement toutes
les structures, depuis la sangle des releveurs aux fibres les plus superficielles du
sphincter externe, et de les respecter, si I’on reste strictement médian dans la

dissection.

Elle donne de trés bons résultats, essentiellement pour les MAR hautes, mais

limitée pour les MAR basses.
Une sphinctérotomie est réalisée si épaississement du canal anal interne.

En cas d’imperforation anale ou de fistule recto-vestibulaire, le traitement est le

méme, mais soutenue par une colostomie provisoire.

Le développement de la coelioscopie chez le nourrisson a permis de faire
revivre les techniques d'abaissement du cul-de-sac rectal par voie combinée
abdomino-périnéale. Cette technique (laparoscopic anorectal pull-trough)
introduite en 2000 par Georgeson, est aujourd'hui pratiquée en routine par de
nombreuses équipes, mais elle n’a jamais €té essayé dans le traitement des MAR

dans le SC.

Or, vu le caractere sévere de la constipation terminale en rapport avec une MAR
ou de transit, les laxatifs sont souvent indispensables en complément aux autres

traitements.
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Figure 39 : PSARP pour fistule recto-périnéale avec exposition du sacrum [32]

b. La Masse Pré-sacrée

i. Le Méningocele Sacré Antérieur :

Les principales voient d’abord utilisées sont la voie postérieure tran-sacrée
et la voie antérieure abdominale rétro-rectale. Raftopoulos avait présenté le

premier cas de traitement par voie laparoscopique en 1995 [47].

Le but du traitement chirurgical est d’interrompre la communication entre

le MSA et le cul-de-sac dural.
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La voie postérieure trans-sacrée est actuellement la plus utilisée
[42,43,48] : Les résultats sont treés satisfaisants permettant le plus souvent
d’exclure la malformation, et permet également de bien individualiser les
racines sacrées et n’expose pas au risque septique. Le but est de colmater
I’orifice du MSA, par simple sutures s’il est petit, ou par plastie le plus souvent
aponévrotique. La résection de la poche intra-pelvienne n’est pas nécessaire
[43,48] et méme dangereuse, du fait de ses adhérences avec la paroi postérieure
du rectum, avec des risques importants de rupture et de dissémination
bactérienne. Le MSA, une fois privée de sa communication avec le sac dural,
s’affaisse progressivement, sous la pression des organes intra pelviens et

abdominaux [47].

La voie antérieure est abandonnée. Elle ne permet pas de contrdler la queue
de cheval, et fait courir un risque septique. Elle est utilisée le plus souvent quand
le diagnostic n’est pas fait en préopératoire, et est souvent suivie par un

deuxiéme temps postérieur.

Le traitement endoscopique avec suture simple de [Dorifice de
communication est trés ¢€légant et est une vraie alternative a la chirurgie

classique dans le MSA a collet étroit.
ii. Le Tératome :

Le traitement est le méme que pour le MSA, mais la problématique posée

par le tératome réside dans I’'indication ou non de sa résection.

La transformation maligne et ’infection sont tres rares, mais existent. Pour
la plupart des auteurs, la résection de la tumeur est impérative vu les risques

cités précédemment. La chirurgie doit étre réalisée le plutot possible pendant
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I’enfance. Chez les sujets adultes, la décision est difficile, le risque de malignité
est quasi-nul mais presque le méme risque de fistulisation et d’infection avec

des complications post-opératoires plus fréquentes et plus dangereuses.
c. Les malformations associées

i. Neurologiques :

La moelle attachée doit étre traitée de fagon précoce, dés les premiers jours
de la vie, par libération de la moelle épinic¢re. La crainte d’endommager les nerfs
pendant la chirurgie était un grand souci pour les chirurgiens. Aujourd’hui,
grace a la micro-neurochirurgie et les explorations neurophysiologiques
peropératoires, cette chirurgie est parfaitement réalisable. Plusieurs auteurs
recommandent de traiter cette anomalie dans les indications suivantes : Si
symptomatique, si I’imagerie met en évidence une diminution du diametre du
canal médullaire et si son association & une masse pré-sacrée fait pratiquer une
intervention. Crétolle dans sa revue, compte 53% d’opérations sur la ME (Fig.
40) [1].

La malformation du cone terminal de la moelle peut étre traitée par une
approche périnéale et tran-sacrée sagittale postérieure pour laminectomie
lombo-sacrée si canal lombaire étroit et libération de la ME sous monitoring
¢léctrophysiologique de la queue de cheval, mais I’indication et la chronologie
par rapport aux autres interventions éventuelles, doit étre discutée avec le
neurochirurgien, au cas par cas, en s’appuyant éventuellement sur les données

d’une cystomanométrie [5].
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Figure 40 : Photographies peropératoires : a) avant ; b) aprés libération d'une moelle

attachée par myélotomie médiane c) .

ii. Urologiques :

En cas de reflux vésico-urétéral, le risque est D’infection urinaire,
essentiellement haute (pyélonéphrite aigu€) avec des conséquences néfastes

pour le rein.

L’abstention est la régle, le RVU disparait spontanément avec la croissance du

fait de la maturation du trigone vésical.

Le traitement médical, par des antibiotiques et/ou des antiseptiques urinaires,

n’agit qu’en prévenant les infections.

La chirurgie par réimplantation urétéro-vésicale par voie intra-vésicale donne de
trés bons résultats, et est indiquée en cas de RUV type III et IV apres 15 a 18

mois.

Pour les RUV type II, sans amélioration aprés 15 a 18 mois, le traitement est
chirurgical ou endoscopique par injection, au-dela du méat urétéral, d’une

substance amorphe (du "Téflon" ou du "macroplastique").

Pour le type I, une surveillance suffit.

103



En cas d’agénésie rénale unilatérale, une surveillance biologique est
indispensable, surtout en présence de fistule recto-urétrale ou recto-vésicale.
L’antibioprophylaxie est systématique jusqu’au traitement de toutes les

anomalies associées.

La vessie neurologique est généralement primaire dans le SC. Elle peut étre
secondaire aux résections des méningoceles par traumatismes des racines

sacrées et au traitement des MAR hautes.

Elle pose un grand probléme thérapeutique avec des résultats aléatoires souvent
insatisfaisants car a [D’incontinence se rajoutent les problémes digestifs,

classiques dans le SC.

Le traitement vise a assurer I’évacuation vésicale, augmenter la capacité vésicale

et augmenter les résistances sphinctériennes.

La premicre étape est de s’assurer de la bonne vidange vésicale. En cas de
simple dyssynergie vésicosphinctérienne, une rééducation par biofeedback peut
étre proposée. Dans les autres cas, la méthode de Crédé ou de Valsalva, s’il
n’existe pas de reflux, et le cathétérisme intermittent chez 1’enfant plus grand
sont proposés. Une fois la vidange vésicale compleéte rendue possible,
I’amélioration de la capacité vésicale passe par les traitements
pharmacologiques  (anticholinergiques). Si  ces  derniers  échouent,
I’agrandissement vésical devient obligatoire. L’augmentation des résistances
sphinctériennes, si nécessaire, ne prend place qu’en toute dernicre extrémité a
travers des injections au niveau du col vésical ou au cours d’une intervention sur

la vessie (reflux ou cystoplastie) a travers la réalisation de la technique de
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Young-Dees ou de Pipi-Salles chez le garcon et I’allongement du col avec

suspension chez la fille.

Les cystostomies continentes sont a proposer en cas de SC avec degré d’atteinte
avancé. Il s’agit généralement d’enfants en fauteuil roulant, chez qui les

conditions de miction par les voies naturelles ne sont pas satisfaisantes.

Le choix thérapeutique est tres difficile dans notre contexte, surtout en 1’absence
d’études prospectives analysant 1’avenir urologique des malades atteints du

syndrome de Currarino.

Sur le plan pratique, Martucciello a été¢ le seul a proposer un traitement

selon le degré de sévérité du SC [2] (Tab. III).
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Tableau III : Traitement chirurgical du SC selon le degré d'atteinte.

Martucciello 2004 [2].

Classification Malformations Traitement
SC complet ) 1) Colostomie
- Hémisacrum _ _ _
avec ) 2) Neurochirurgie de la méningocele
- Malformation ano-rectale
méningocele 3) PSARP 4) Fermeture de la
- Masse pré-sacrée _
antérieure colostomie
- Hémisacrum

1) Colostomie
- Malformation ano-rectale avec
2) PSARP + Exérese de la masse pré-
imperforation anale ou fistule recto-

SC complet sacrée

vestibulaire
sans 3) Fermeture de la colostomie

- Tératome ou duplication

méningocele
- Hémisacrum

antérieure
- Malformation ano-rectale avec 1) PSARP + Exérese de la masse pré-
fistule recto-périnéale ou sténose sacrée

- Tératome ou duplication

1) Colostomie si besoin

2) PSARP

- Hémisacrum

- Malformation ano-rectale )
3) Fermeture de la colostomie
SC modéré

- Hémisacrum
1) Exérése de la masse pré-sacrée avec
- Masse pré-sacrée (toutes o
ou sans neuro-chirurgie
histologies)

' Abstention thérapeutique et
- Hémisacrum '
SC minime surveillance

N.B : Pour I’hémisarcum, aucun traitement n’est recommandé, mais une surveillance clinique
et radiologique afin d’anticiper une potentielle, mais exceptionnelle, décompensation

scoliotique [5].
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Pour les patients présentant des atteintes a la fois digestives, tumorales et
médullaires, une approche chirurgicale innovante a été proposée, reposant sur
I’hypothése du lien embryologique unissant entre elles les malformations du SC.
Il s’agit d’une large voie d’abord périnéale et trans-sacrée (PSSP : Postero-
Sagittal trans Sacral and Perineal), prolongeant 1’incision périnéale classique de
Pefia, en regard des vertébres sacrées, qui permet de traiter toutes les

malformations en un seul temps opératoire [5].

A cause des risques d’infection méningée en post-opératoire, le méningocéle
doit étre réséqué avant la cure de la MAR, et de préférence par un
neurochirurgien [2] (Fig. 41).

Il faut toutefois reconnaitre que cette option thérapeutique chirurgicale reste

audacieuse, et ses indications doivent étre bien pesées.

Finalement, on insiste sur le caractére pluridisciplinaire de la prise en

charge.

Il s’agit d’un traitement qui vise surtout a améliorer la qualité¢ de vie de ces

malades, essentiellement en cas de tableau malformatif invalidant.

Tout traitement envisagé doit €tre entrepris en tenant compte des anomalies

associées, généralement multiples et délicates.
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Figure 41: Résection de la MPS
par approche sagittale postérieure
et anoplastie postérieure avec
sphinctérotomie. a)  Approche
sagittale postérieure : Dincision
débute au niveau du bord inférieur
du coccyx et se continue en bas en
regard de la ligne médiane pour se
terminer au niveau du bord du
sphincter externe de I’anus. Les
fibres para-sagittales postérieures
et le muscle releveur de I’anus sont
divisées en deux de facon
symétrique. b-d) Résection de la
MPS : La masse est identifiée,
bordée par le rectum en antérieur
puis réséquée de facon compléte.
Fléche : tumeur. e) anoplastie
postérieure : incision semi-
circulaire de la moitié postérieure
est effectuée au niveau de la
jonction cutanéo-muqueuse de
P’anus et puis incisée
postérieurement en regard de la
ligne médiane a coté de I’incision
faite pour la résection de la MPS.
un lambeau muqueux postérieur
est remonté. f-g) sphinctérotomie :
les couches musculaire sont incisées
en postérieur sur la ligne médiane
sous la jonction cutanéo-muqueuse
de P’anus. Fleche : Sphincter anal.
h) le lambeau muqueux est suturé a



8. PRONOSTIC

Les pronostics vital et fonctionnel peuvent étre mis en jeu.
1. Pronostic vital :

La MAR et surtout I’atrésie anale met en jeu le pronostic dés la naissance
par occlusion digestive imposant une colostomie en urgence suivie dans un 2™

temps d’une cure radicale.

Sur le plan infectieux, la méningite est fatale dans 56% des cas selon Haga

[9]. Elle peut survenir dans la période néonatale comme a 1’age adulte.

Le troisiéme ¢€lément qui peut compromettre le pronostic vital est la
transformation maligne d’un tératome pré-sacré. Elle est présente dans 1% des
cas. Son diagnostic difficile et 1’évolution imprévisible d’une tumeur
diagnostiquée premicrement comme bénigne, rendent obligatoire la prise en

charge prudente de toute tumeur pré-sacrée.
2.Pronostic fonctionnel :

Sur le plan fonctionnel, les patients se plaignent de facon constante d’une
constipation, parfois trés séveére nécessitant des traitements invasifs comme des
lavements ou manceuvres digitales [3]. L’incontinence fécale n’est pas
habituelle, mais existe dans certains cas de MAR complexes, d’anomalies
nerveuses du tube digestif ou comme complication post-opératoire. Elle peut
étre également secondaires a des troubles sphinctériens dus & une atteinte des
racines sacrées par compression de la part d’une masse pré-sacrée ou a une
moelle attachée. Dans cette derniére, [’incontinence urinaire est trés

fréquemment associée [21]. Les complications rénales doivent étre recherchées
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de fagcon systématique en réalisation un bilan rénal (créatinine et échographie

rénale) [17,69,21].

Sur le plan neurologique, des cas rares de déficit moteur des membres
inférieurs ont été rapporté, secondairement a une atteinte de la corne antérieure

de la ME. Les déficits sensitivo-sensoriels sont exceptionnels.
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9. CONSEIL GENETIQUE ET DIAGNOSTIC ANTE-NATAL :

Le syndrome de Currarino est une maladie autosomique dominante rare, de
pénétrance incomplete et d’expressivité trés variable. Ceci expliquerait I’ intérét
contrari¢ du conseil génétique dans le cadre du SC ainsi que les modalités du

diagnostic anténatal qui restent indéterminées.

Dans I’entourage des patients atteints de formes séveres, les familles
peuvent étre demandeuses d’un diagnostic anténatal pour les grossesses
ultérieures. Ce diagnostic se fait d’abord par des échographies anténatales, en
détaillant la région sacrée a la lumiere des antécédents familiaux signalés par les
membres malades. Mais ’absence d’une malformation sacrée n’élimine pas le

diagnostic de SC d’ou la place limitée de 1’échographie dans ce contexte.

Si une mutation est identifiée dans une famille, un diagnostic génétique
peut étre établi en réalisant une amniocentése au terme de 22 semaines
d’aménorrhée suivie d’une analyse moléculaire a la technique de FISH a la

recherche de mutations sur les cellules amniotiques.

Il est possible de proposer un diagnostic pré-implantatoire comme
Verlinsky qui a présenté, en 2005, une étude sur une famille atteinte du SC, a la
recherche de mutations sur 2 blastomeres prélevés sur des embryons obtenus
apres fécondation in vitro. Sur 17, deux embryons ont pu étre réimplantés. Une
grossesse simple s’est finalement poursuivie sans probleme. L’amniocentése a

¢té normale et I’enfant était sain a la naissance [56].

On conclut que le diagnostic anténatal du SC est possible et parfaitement

réalisable.
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Ethiquement, ce diagnostic anténatal reste controversé. Comme on a
expliqué dans I’étude génétique de la maladie, la pénétrance est faible et

I’expressivité interindividuelle et méme intrafamiliale est trés variable.

Lynch dans sa revue en 2000, a montré que 30% des patients porteurs d’une
mutation du MNX1 étaient parfaitement asymptomatiques cliniquement (sans
tenir compte de 1’anomalie sacrée qui n’a pas de traduction clinique) [17].

Aucune corrélation géno-phénotypique n’a pu €tre mise en évidence.

Donc, la découverte d’une mutation lors du diagnostic prénatal poserait une
problématique éthique complexe vu qu’il est impossible, jusqu’a présent, de

prévoir le degré d’atteinte de I’enfant a naitre.

Pour certains auteurs, le diagnostic anténatal est une opportunité pour
¢valuer, le plutdt possible, le nouveau-né chez qui la mutation a été bien

identifiée.

En 1997, une observation unique a ¢été rapporté par Friedmann, dans
laquelle I’échographie anténatale, pratiquée a 22 SA a permis le diagnostic de
SC a la fois chez la maman et chez le feetus. Cette observation a permis d’éviter
I’accouchement par voie basse en pratiquant une césarienne programmeée (pour
limiter les complications materno-feetales), ainsi que I’exploration précoce du
nouveau-né a la recherche d’une masse pré-sacrée et d’éventuelles
complications neurologiques. Cela permettrait de réduire le risque de méningites

néonatales fatales dans la plupart des cas.
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CONCLUSION
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L’¢étude des phénotypes des patients mutés de la littérature permet
d’apporter des précisions sur les caractéristiques cliniques du SC, et de proposer
un bilan paraclinique minimal, a réaliser chez tous les patients. Ainsi, il faut
abandonner I’adage qui prétendait qu’il existe une anomalie sacrée dans tout SC.
La malformation ano-rectale, si elle est présente, est une forme basse chez la
grande majorité des patients de type sténose ano-rectale avec anus
infundibulaire. La tumeur se développe lentement et dégénére rarement. Elle est
de révélation tardive, mais doit étre recherchée dés la suspicion du syndrome.
Méme si elle est absente au diagnostic, il faut la rechercher tout au long de la vie

du malade.

Vu la grande fréquence des anomalies du cone terminal, la réalisation

d’une IRM lombo-sacrée est indispensable surtout si mutation du MNX1.

L’étude moléculaire du géne MNXI1 dans le SC ne permet pas d’apporter
d’arguments pour prédire la sévérité de I’atteinte de la maladie, notamment en
prénatale. Un suivi morphologique échographique rapproché d’un feetus suspect

de SC apparait donc actuellement indispensable.

Cette association de malformations apparait comme un continuum
malformatif, dont 1’origine est une anomalie de développement du bourgeon
caudal, prenant son origine au tout début de la vie embryonnaire.
A ce titre, plutot que le nom de « syndrome », il apparaitrait donc plus juste de

le désigner comme la « séquence de Currarino ».

Finalement, c’est une pathologie exceptionnelle, mais il faut connaitre les
circonstances qui suggerent sa recherche, et surtout mettre en avant une stratégie

diagnostique et thérapeutique pluridisciplinaire claire et efficace.
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Résumé

Titre: Syndrome de Currarino: A propos de 02 observations.
Auteur: LAHLOU Anass

Mots clés: Syndrome de Currarino; Mutation; Agénésie sacrée; malformation ano-rectale;

masse pré-sacrée.

Le syndrome de Currarino est une association malformative rare composée de 3
atteintes congénitales exclusivement localisées au pole caudal: une agénésie sacrée, une
malformation ano-rectale et une tumeur pré-sacrée, accompagnées de malformations du cone

terminal de la moelle dans 70% des cas.

L’imagerie et notamment ’IRM joue un rdéle important dans le diagnostic de ce

syndrome.

Plus de 300 cas ont été rapportés dans la littérature. Une grande variabilité de
I’expressivité de la maladie a été notée et le gene HLXBO a été identifié comme facteur causal

de la maladie dans la moitié des cas, avec une transmission autosomique dominante.

Le risque majeur est I'infection de la masse pré-sacrée, au contact de la stase colique
chronique, avec risque de diffusion aux méninges, et la dégénérescence maligne de la masse

rare mais pas exceptionnelle.

Dans ce travail, on expose les cas de deux nourrissons, un gargon de 21 mois et une fille
de 09 mois, pris en charge au service des Urgences Chirurgicales Pédiatriques de Rabat et qui
présentent la triade du syndrome, associée chez le garcon a une hydrocéphalie secondaire a
une malformation Chiari type 1, une fistule recto-urétrale et une agénésie rénale droite, et a

une fistule recto-vaginale et une scoliose lombaire chez la fille.

Les 2 malades ont bénéfici¢é d’une colostomie en I’attente d’une éventuelle prise en

charge des malformations ano-rectales, des masses pré-sacrées et des anomalies associées.

Le syndrome de Currarino est rare en pédiatrie, mais la découverte d’un élément du
syndrome, en particulier d’'une malformation anorectale, doit inciter a rechercher les autres, a
cause de la morbi-mortalité occasionnée par les méningoceles non diagnostiquées dans un bon

nombre de situations cliniques.
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Abstract

Title : Currarino syndrome : Report on 02 cases.
Author : LAHLOU Anass

Keywords : Currarino syndrome; mutation; sacral agenesis; anorectal malformation ;

presacral mass.

Currarino syndrome 1is a rare congenital malformations association: sacral
malformation, hindgut anomaly, and a presacral tumor, accompanied by terminal spinal cord

anomalities in 70% of cases.
MRI is important for the diagnosis of this syndrome.

To date, more than 300 Currarino syndrome cases have been reported in literature.
Currarino syndrome often displays a broad phenotypic variability. Heterozygous mutations of
the HLXB9 gene were identified as disease-causing in half of cases, with an autosomal

dominant mode of inheritance.

The major complication is infection of the presacral mass, linked to the chronic
intractable constipation, with a risk of diffusion to cerebro-spinal fluid. A second
complication is the malignant degenerescence of the presacral teratoma, which is rare, but not

exceptionnal.

We describe two cases, a 21-month-old boy and a 9-month-old girl, admitted to

Pediatric Surgical Emergency at Rabat Children’s Hospital.

The boy presents, in addition to the sacral agenesis, the anorectal malformation and the

presacral meningocele, a hydrocephalus with Chiari malformation

type 1, an urethro-colic fistula and a renal agenesis. The girl was evaluated for recto-

vaginal fistula and lumbar scoliosis associated with the triad.

Both underwent colostomy before the management of the anorectal malforamtions, the

presacral tumor and the associated abnormalities.

Currarino syndrome is a rare condition, but the discovery of one sign must be

completed by researching all the other elements of the syndrome.
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