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Summary

 

Complexity of pathological 
interpretation in megacystis-
microcolon-intestinal hypoperistalsis 
syndrome

 

Megacystis-microcolon-intestinal hypoperistalsis syn-
drome is very rare, and is the most severe of the
chronic intestinal pseudoobstructions. Diagnosis is
usually made in the neonatal period, is clinical and
radiological, and is confirmed by manometric stud-
ies. Microscopic abnormalities are variable, incon-
stant and nonspecific. They involve the smooth
muscle more often than the intrinsic innervation of
the gut and the bladder. A girl, currently seven
years old, presented with megacystis observed on
prenatal ultrasound at 21 weeks of gestation. At
first, amniotic fluid volume was appropriate for ges-
tational age, and then hydramnios appeared at

30 weeks of gestation. Microcolon was discovered
at birth, with microileum, dilatation of the duo-
denum and proximal jejunum, intestinal malposi-
tion, and severe hypoperistalsis of the entire
gastrointestinal tract, which indicated enterostomy
and total parenteral nutrition from birth. At patho-
logical examination, rectal biopsy and enteric ner-
vous plexuses were normal. There was hypoplasia
of the external longitudinal layer of the muscularis
propria in the colon and ileum. Cajal cells could not
be demonstrated immunohistochemically in the
colon. This case highlights the complexity and diffi-
culties of pathological interpretation in this syn-
drome, and the necessity of a large study of controls
at different ages and different levels of the digestive
tract and the bladder.
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Résumé

 

Le syndrome mégavessie-microcôlon-hypo-
péristaltisme intestinal, très rare, est la plus
sévère des pseudo-obstructions intestinales
chroniques. Le diagnostic est habituelle-
ment porté en période néonatale. Il est cli-
nique et radiologique, et précisé par les
études manométriques. Les lésions anato-
mopathologiques sont variées, inconstantes
et aspécifiques. Elles toucheraient plus sou-
vent le muscle lisse que l’innervation intrin-
sèque au niveau entérique et vésical.
L’observation se caractérisait, chez une
petite fille actuellement âgée de sept ans,
par une mégavessie découverte à l’échogra-
phie prénatale réalisée à 21 semaines d’amé-

norrhée. Le liquide amniotique était d’abord
en quantité normale pour l’âge gestation-
nel, puis un hydramnios est apparu à
30 semaines d’aménorrhée. Un microcôlon
était découvert à la naissance, avec micro-
grêle distal et dilatation duodénale et
jéjunale proximale, malposition intesti-
nale, et hypopéristaltisme sévère de tout
le tube digestif nécessitant une entérosto-
mie et une nutrition parentérale totale
depuis la naissance. À l’examen anatomo-
pathologique, la biopsie rectale et les
plexus nerveux entériques étaient d’aspect
normal. Il existait une hypoplasie de la
couche longitudinale externe de la muscu-
leuse au niveau colique et au niveau iléal.
Les cellules de Cajal n’étaient pas mises en
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évidence en immunohistochimie au niveau
colique. Cette observation souligne la complexité
et les difficultés de l’interprétation anatomopa-
thologique dans ce syndrome, et la nécessité
d’une large série de témoins à différents âges et

à différents niveaux du tube digestif et de la
vessie.
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Introduction

 

Le syndrome mégavessie-microcôlon-hypo-
péristaltisme intestinal [1] (OMIM 249210),
très rare, est la plus sévère des pseudo-
obstructions intestinales chroniques syndro-
miques. Les pseudo-obstructions intestinales
chroniques sont des troubles sévères et pro-
longés de la motricité digestive, à l’exclusion,
par définition, de la maladie de Hirschsprung
et des obstacles mécaniques identifiables sur
le tube digestif. Leur définition est clinique
(occlusion digestive intermittente ou conti-
nue) et radiologique (dilatation digestive).
Elles correspondent à près d’une centaine
d’entités rares, congénitales ou acquises,
sporadiques ou familiales, syndromiques ou
non syndromiques, de transmission domi-
nante ou récessive autosomique ou liée au
chromosome X. Elles peuvent être associées
à des anomalies variées du muscle lisse ou du
système nerveux entérique. L’examen anato-
mopathologique porte sur des biopsies inté-
ressant la musculeuse, réalisées au niveau du
côlon et du grêle, tandis que la biopsie rec-
tale intéressant la sous-muqueuse permet
d’écarter une maladie de Hirschsprung, et,
exceptionnellement, d’évoquer certains
types de pseudo-obstructions intestinales
chroniques. Il existe une mégavessie dans 1/
3 à 2/3 des pseudo-obstructions intestinales
chroniques chez l’enfant. Les pseudo-obs-
tructions intestinales chroniques associées à
des troubles urinaires sont plus souvent attri-
buées à des anomalies du muscle lisse qu’à
des anomalies du système nerveux entéri-
que. Le syndrome mégavessie-microcôlon-
hypopéristaltisme intestinal est le prototype
de pseudo-obstruction intestinale chronique
associée à une mégavessie. Il est habituelle-
ment autosomique récessif, et plus sévère
que les pseudo-obstructions intestinales chro-
niques autosomiques dominantes (OMIM
155310), qui peuvent s’accompagner d’une
mégavessie. Il se caractérise par une méga-
vessie sans obstacle anatomique, un micro-
côlon, souvent un microgrêle distal, une
dilatation digestive en amont, une malposi-
tion intestinale et un hypopéristaltisme de
tout le tube digestif. Le diagnostic est habi-
tuellement porté en période néonatale en

présence d’un syndrome occlusif avec
absence d’élimination du méconium. Le dia-
gnostic est clinique et radiologique, et pré-
cisé par les études manométriques. Le côlon
est trop court et trop étroit. La longueur
totale du côlon et du grêle est réduite au tiers
de la normale [1]. Avant la naissance, l’écho-
graphie peut permettre d’évoquer le dia-
gnostic, surtout s’il existe des antécédents
familiaux, par la mise en évidence d’une
mégavessie. Celle-ci s’accompagne, au 3

 

e

 

 tri-
mestre de la grossesse, d’une quantité nor-
male ou augmentée de liquide amniotique
faisant évoquer un obstacle digestif anato-
mique ou fonctionnel associé à l’obstacle
anatomique ou fonctionnel responsable de
la mégavessie, qui, s’il était isolé, s’accompa-
gnerait d’un oligoamnios. La dilatation diges-
tive peut, au 3

 

e

 

 trimestre, être reconnue à
l’échographie, ainsi que la malposition intes-
tinale à l’imagerie par résonance magnétique
(IRM). Le microcôlon est très difficile à recon-
naître, même en IRM, et son diagnostic ne
peut être que tardif puisque, chez le fœtus,
le côlon est physiologiquement plus étroit
que le grêle jusqu’à 18-20 SA, c’est-à-dire
jusqu’au passage de la valvule de Bauhin par
le méconium. Les observations précédem-
ment rapportées de syndrome mégavessie-
microcôlon-hypopéristaltisme intestinal sont
hétérogènes sur le plan anatomopathologique.
Les lésions sont inconstantes et non spéci-
fiques.
L’observation est celle d’une petite fille pré-
sentant un syndrome mégavessie-microcô-
lon-hypopéristaltisme intestinal caractérisé
par une mégavessie de découverte anténa-
tale avec quantité normale puis augmentée
de liquide amniotique ; un microcôlon, un
microiléon et une malposition intestinale de
découverte néonatale ; et un hypopéristal-
tisme sévère de tout le tube digestif.

 

Observation clinique

 

Une petite fille était née prématurément à
33 semaines d’aménorrhée en 1997. Sa mère
était âgée de 27 ans, 5
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 geste, 3

 

e

 

 pare. Un frère
et une sœur nés en 1991 et 1994 étaient bien
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