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INTRODUCTION

Anomalies intestinales rencontrées à l’autopsie:
• À l’origine d’une MFIU ou d’un décès néonatal (1er mois de 

vie)
– tableau obstacle/occlusion compliqué de perforation 

(péritonite méconiale)
– choc hypovolémique sur nécrose ischémique et 

hémorragique compliqué d’une perforation 
(hémopéritoine) ou hémorragie massive

– diarrhée grave rebelle et malabsorption
• Découvertes fortuites, dans le cadre d’une IMG pour sd 

polymalformatif
– peuvent mettre sur la piste d’un syndrome



INTRODUCTION
Anomalies intestinales rencontrées à l’autopsie:

• 3 parties avec lésions  réalisant:
1. Tableau obstacle 
2. Tableau ischémique/hémorragique
3. Tableau de malabsorption

• Incluant les lésions fortuites associées ou devant mettre sur la 
piste d’un syndrome



1-Tableau obstacle/occlusion compliqué de 
perforation (péritonite méconiale)

1. Atrésies/sténoses
2. Anomalies du méconium: bouchon méconial/ iléus méconial
3. Anomalies du péristaltisme/motilité



1-Tableau obstacle/occlusion compliqué de 
perforation (péritonite méconiale)

Signes d’appel anténataux
• Hydrops
• Intestins hyperéchogènes
• Anse dilatée 
• Distension abdominale 
• Calcifications péritonite méconiale

Tableau d’occlusion intesƟnale à la naissance → urgence chirurgicale
• Distension abdominale 
• Retard d’évacuation du méconium >24h
• Vomissements bilieux verdâtres



Risque perforation : péritonite méconiale 
• libération de méconium dans le péritoine → réaction péritonéale avec 

fibrose → adhérences anses
• Présence d’un matériel constitué de mucus et débris cellulaires +--

calcifiés avec réaction inflammatoire histiocytes et macrophages parfois 
plurinucléés 

1-Tableau obstacle/occlusion compliqué de 
perforation (péritonite méconiale)

MFIU constatée à 40 SA + 2j  SA 



1-Tableau obstacle/occlusion compliqué de 
perforation (péritonite méconiale)

1. Atrésies/sténoses
2. Anomalies du méconium: bouchon méconial/ iléus méconial
3. Anomalies du péristaltisme/motilité



• Atrésie= obstruction complète
• Sténose=  rétrécissement de la lumière
• Isolée/localisée ou étendues/multiples
• Localisation:

– Duodénum
– Iléon et jéjunum
– Colon: rare

1.1-atrésies/sténoses



From Mangray, H. et al . Jejuno-ileal atresia: its characteristics and peculiarities concerning apple peel atresia, focused on its treatment and outcomes as experienced in 
one of the leading South African academic centres. Pediatr Surg Int 36, 201–207 (2020).

Différents types: classification de Grosfeld

1.1-atrésies/sténoses

I II

III a III b

IV

Unique avec diaphragme

Unique avec cordon

Multiples:Apple-peel

Multiples en boudins de saucisses

Unique sans communication



Causes et mécanismes
• Défaut d’apoptose/tunnelisation: obstacle muqueux = membrane qui occlut 

la lumière= diaphragme (atrésie duodénale): type 1
• Compression extrinsèque (atrésie duodénale)

– Pancréas annulaire (atrésie duodénale) ou hétérotopie pancréatique
– Bride congénitale de Ladd (atrésie duodénale)
– Duplication
– Tumeur  mésentérique (lymphangiome kystique, tératome)

• Ischémique: thrombose mésentérique précoce: iléon jejunum (colon rare) ou 
hernie mésentérique

• Cicatricielle post ulcération (ECUN) ou perforation (ischémique ou stase  
méconiale ou inflammation)

• Atrésies multiples du grêle (AR)
– Apple-peel syndrome
– Déficit immunitaire:TTC7A

1.1-atrésies/sténoses



• Irrégularité de calibre
– Segment d’amont: dilaté empli de 

méconium
– Segment d’aval: lumière réduite  

méconium ne passe pas ou 
difficilement

• Ou discontinuité avec 2 segments +/-
reliés par un cordon fibreux

• Ou discontinuité avec des extrémités 
borgnes

• Parfois magma d’anses accolées avec 
adhérences fibreuses du fait de 
péritonite méconiale

1.1-atrésies/sténoses



• Par mécanisme ischémique
• Artère mésentérique

1.1-atrésies/sténoses



• IMG à 30 SA +3j
• Échographies: anses intestinales hyperéchogènes, calcifications et aspects évocateurs d'une

péritonite méconiale enkystée. Hydramnios modéré
• Péritonite méconiale calcifiée avec agglutination de la plupart des anses de l'intestin grêle,

adhérences entre elles et avec la paroi.
• anses agglutinées présentent des lésions de nécrose ischémique et hémorragique avec

perforation de la paroi.
• thromboses vasculaires : dans le mésentère en regard des lésions



Syndrome d’Apple Peel : atrésies multiple du grêle avec 
aspect en tire-bouchon

• Isolé (causes ischémique
présumée)

• Ou associé à
• malrotation 
• atrésie duodénale
• situs inversus

• Cas familial AR

• Chinya A et al. Situs inversus abdominalis, polysplenia, complex jejunal atresia and 
malrotation in a neonate: A rare association. Int J Surg Case Rep. 2019;56:93-5

• Farag TI, Teebi AS. Apple peel syndrome in sibs. J Med Genet. 1989;26:67-8.
• Kirtane JM, et al. Duodenal atresia with familial apple peel syndrome: case study with review

of literature. BMJ Case Rep. 2019 Aug 26;12(8):e230160

1.1-atrésies/sténoses



1.1-atrésies/sténoses

Atrésies multiples étagées 

appendice

Cas 1 Cas 2



Atrésie duodénale
• Image en double bulle
• Hydramnios
• Ou vomissements bilieux
• Pas de distension abdominale
• Duodénum D2
• Sous-vatériennes: 90% 
• Pancréas annulaire ou hétérotopie

a.Atrésie en continuité b. Atrésie cordonale c. Avec interruption totale d. 
Sténose duodénale e. Diaphragme muqueux perforé f. Pancréas annulaire 

1.1-atrésies/sténoses



Atrésie duodénale et malformations 
associées 
• T 21 ( 30% ) 
• Cardiopathies congénitales 
• VACTERL / Fanconi
• Syndromes de Mitchell-Riley et Martinez-

Frias (mutations de  RFX6)
– hypoplasie du pancréas
– atrésie intestinale (duodénale)
– hypoplasie de la vésicule biliaire
– +/- fistule trachéo-oesophagienne
– +/- diabète néonatal
– hémosidérose hépatique (phénotype 

HN)

Cruz, L., Schnur, R., Post, E. et al. Clinical and genetic complexity of Mitchell–
Riley/Martinez–Frias syndrome. J Perinatol 34, 948–950 (2014)

1.1-atrésies/sténoses

• FCS19+6SA
• Hypoplasie VB etVBEH
• pancréas hypoplasique, 

divisum et annulaire
• Atrésie duodénale



• Par mécanisme compressif: pancréas annulaire

1.1-atrésies/sténoses

• Défaut de rotation du bourgeon 
ventral

• Sténose duodénale
• Hydramnios fœtal
• Vomissements nné

• Sporadique
• Trisomie 21
• Malrotation du mésentère, hernie 

diaphragmatique
• Mutation de SHH



• Par mécanisme compressif : duplication
• kystiques (95%) ou tubulaires (5%)

– +/- communicantes
– musculeuse commune
– jéjuno-iléales les  + fréquentes
– bord mésentérique
– tissu hétérotopique
– perforation, compression

• Anomalies associées : 50% des cas 
– autres duplications du tube digestif 
– anomalies vertébrales

• Origine? Multifactorielle?: ischémie vasculaire, anomalie segmentation, 
diverticules?

1.1-atrésies/sténoses

Sangüesa Nebot C, Llorens Salvador R, Carazo Palacios E, Picó Aliaga S, Ibañez Pradas V. Enteric duplication cysts in children: varied
presentations, varied imaging findings. Insights Imaging. 2018;9(6):1097-1106. doi:10.1007/s13244-018-0660-z



• Par mécanisme compressif : duplication

1.1-atrésies/sténoses

IMG à 29 SA pour DFTN lombaire avec retentissement cérébral.



• Par mécanisme compressif : masse mésentérique:
– Lymphangiome kystique: rechercher mutation PIK3CA
– Tératome: kystique et solide

1.1-atrésies/sténoses



Garçon 6 mois: syndrome occlusif sur lymphangiome kystique

DAN de masse kystique abdominale à 21SA avec aspects hétérogène à IRM. Césarienne à 36SA et 
chirurgie à j1. Tératome pluritisulaire mature du mesocolon transverse avec extension à la paroi colique



1-Tableau obstacle/occlusion compliqué de 
perforation (péritonite méconiale)

1. Atrésies/sténoses
2. Anomalies du méconium: bouchon méconial/ iléus méconial
3. Anomalies du péristaltisme/motilité



• Méconium = éléments non digestibles du LA (lanugo, poils, cellules 
malpighiennes) + cellules desquamées du tube dig + mucus + bile 
+sécrétions pancréatiques 

• Aspect normal : substance visqueuse vert-noirâtre 
• Évacuation dans les 24h de vie
• Le sphincter anal reste normalement fermé et aucun méconium n'est 

évacué pendant la vie intra-utérine
• Liquide amniotique méconial = souffrance fœtale aiguë diminution apport 

d'oxygène → relâchement du sphincter anal
• AVBEH → méconium grisâtre et moins visqueux  au lieu de vert-noir
• sténose intestinale au-dessus de la papille duodénale :↓ quantité de 

méconium et aspect plus fluide (↓ quanƟté liquide et de débris avalés)

1.2-Anomalies du méconium



Causes bouchon et iléus méconial:
• Méconium anormalement visqueux

– déficit des sécrétions biliaires ou pancréatiques 
(insuffisance pancréatique externe)

– diminution du volume de liquide amniotique dégluti
– Mucoviscidose
– Déglutition de sang

• Trouble innervation/péristaltisme (cf plus loin): 
– Hirschsprung et POIC
– Infections: CMV (tropisme pour les cellules ganglionnaires)

1.2-Anomalies du méconium



Causes bouchon et iléus méconial:
• Méconium anormalement visqueux par insuffisance 

pancréatique externe: 
– Fibrose du pancréas
– Secondaire à comblement, destruction, rupture  des acini

• Causes: 
– post-infection
– post-surcharge ferrique (hémochromatose néonatale HN) : 

hésmosidérose acini (contingent exocrine)
– mucoviscidose (cystic fibrosis)
– syndrome de Shwachman–Bodian–Diamond
– syndrome de Pearson

1.2-Anomalies du méconium



• Iléus méconial sur mucoviscidose

Attention au faux diagnostic de 
sténose ou de microcôlon!

Méconium calcifié

1.2-Anomalies du méconium



• Iléus méconial sur mucoviscidose

Glandes kystiques dilatées emplies de mucus PAS + et PAS diastase +

1.2-Anomalies du méconium



• Iléus méconial sur mucoviscidose

Péritonite méconiale enkystée (pseudokyste méconial)
Chirurgie Nné 34SA +1j. DAN de dilatation d’une anse avec suspicion d’atrésie iléale

1.2-Anomalies du méconium



Mucoviscidose
• les lésions pancréatiques peuvent 

être absentes  chez fœtus 
• Plus évidentes  après la naissance 

et les 1ers mois de vie
• Iléus méconial, péritonite 

méconiale : souvent les seuls 
signes anténataux

Pancréas 3 mois de vie

1.2-Anomalies du méconium



1-Tableau obstacle/occlusion compliqué de 
perforation (péritonite méconiale)

1. Atrésies/sténoses
2. Anomalies du méconium: bouchon méconial/ iléus méconial
3. Anomalies du péristaltisme/motilité



• Maladie de Hirschsprung
• POIC (pseudo-obstruction intestinale chronique)
• Constipation du nné: c’est aussi:

– Sténose intestinale (grêle/colon)
– Malformation anorectale  (sténose anale, antéposition 

fistule)
– Cause neuromusculaire (malformation rachidienne/queue 

de cheval)
– Mucoviscidose
– Hypothyroïdie
– Constipation au lait maternel

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung (mégacôlon 
congénital)
• Aganglionose 
• Crête neurale : 5-6 SG → 10-12 SG (rectum)
• Migration pôle céphalique → caudal
• Plexus ganglionnaire de la musculeuse (entre les 2 couches 

sauf appendice) et de la sous-muqueuse
• Rectum

– Formes courtes
– Ultracourtes
– Longues→ tout le tube digestif (en particulier formes 

syndromiques)
• Segmentaires, suspendues: très discutées

1.3-anomalies de la motilité



Les plexus ganglionnaires

! Zone d’ aganglionnose
physiologique: 2 cm au-dessus 
de la jonction AR

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung:
• aganglionose 
• hyperplasie des filets 

nerveux : trop nombreux, 
trop gros et souvent fibreux

• +/- hyperplasie de la 
musculaire muqueuse

• +/- rectite à éosinophiles

• Diagnostic plus difficile chez 
prématuré (cellules immatures) et 
fœtus (macéré)

• Nécessité de :
• prélèvements étagés 
• coupes sériées 
• immunomarquages

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung: absence de marquage

Etat normal : marquage + en œuf au plat 
des cellules ganglionnaires et des fibres nerveuses

1.3-anomalies de la motilité

Immunohistochimie : anti-calrétinine



Maladie de Hirschsprung: absence de marquage

Marquage normal : cellules issues des crêtes neurales

Immunohistochimie : anti-Phox2B

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung : parfois suspicion à l’autopsie

micro rectum et côlon

mégacolon

pas de mégavessie 
(cf diagnostic différentiel) 

Prélèvements étagés 
Niveau bien identifié (1/bloc)

1.3-anomalies de la motilité



F2

Echantillonnage du rectum : monobloc vessie, OGI, rectum

1 coupe passant par urètre/prostate ou vagin/ rectum bas
1 coupe passant par vessie/ utérus/rectum haut

face profil

Si trop gros, 
inclure en 2 K7

1.3-anomalies de la motilité



D’après P. Philippe-Chomette, M. Peuchmaur, Y. Aigrain, Maladie de Hirschsprung chez l’enfant : diagnostic et prise en charge, Journal de 
Pédiatrie et de Puériculture, 2008;21:1-12,

Zone de transition: hauteur variable

Innervation pas 
complètement 
normale :
apparition de cellules 
ganglionnaires mais 
persistance de nerfs 
hyperplasiques 

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung: génétique et syndromes

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung: génétique et syndromes

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung: génétique et syndromes

Parisi MA. Hirschsprung Disease Overview - Updated 2015 Oct 1. In: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): 
University of Washington, Seattle; 1993-2021.

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung: génétique et syndromes

Parisi MA. Hirschsprung Disease Overview - Updated 2015 Oct 1. In: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): 
University of Washington, Seattle; 1993-2021.

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung: génétique et syndromes

Parisi MA. Hirschsprung Disease Overview - Updated 2015 Oct 1. In: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): 
University of Washington, Seattle; 1993-2021.

1.3-anomalies de la motilité



Maladie de Hirschsprung: génétique et syndromes

1.3-anomalies de la motilité



Origine myogène

•Inflammation
•Syndrome microcolon- mégavessie-
hypoperistaltisme
•Myopathies
•Dystrophie musculaire (Duchenne)
•Connectivites

Origine neurogène
•Hypoganglionose

Liée à l’X
Ischémiques
Laxatifs
Maladie de Chagas

•Hyperganglionose
Dysplasie neuronale
Retard de maturation
Maladie des inclusions 
intranucléaires
Ganglioneuromatose (NEM2B)
Cytopathie mitochondriale
Inflammation

POIC

1.3-anomalies de la motilité



Mégavessie-Microcolon-Intestinal Hypopéristaltisme
(Syndrome de Berdon)

2020 

• POIC sévère létal dans les 1ers mois de vie 
• Mégavessie + microcolon + diminution ou absence de péristaltisme intestinal 
• Parfois phénotype Prune-Belly
• Parfois malrotation intestinale

1.3-anomalies de la motilité



Billon C, et al. Fetal megacystis-microcolon: Genetic mutational spectrum and identification 
of PDCL3 as a novel candidate gene. Clin Genet. 2020 Sep;98(3):261-273. doi: 
10.1111/cge.13801. Epub 2020 Aug 4. PMID: 32621347.

Gènes codant pour 
des protéines 

intervenant dans la 
contraction du 
muscle lisse

Myopathie 
viscérale familiale



calrétinine CD117

Actine muscle lisse

MMHS

Remaniements du muscle lisse: raréfaction, fibrose
Innervation normale avec cellules ganglionnaires et cellules de Cajal



2 nouveau-nés

POIC

1.3-anomalies de la motilité



Anomalies intestinales rencontrées à l’autopsie:

• 3 parties avec lésions  réalisant:
1. Tableau obstacle 
2. Tableau ischémique/hémorragique
3. Tableau de malabsorption

• Incluant les lésions fortuites associées ou devant mettre sur la 
piste d’un syndrome



2-tableau ischémie/hémorragie

• Choc hypovolémique sur perforation ou hémorragie massive
• Causes:

1. Volvulus sur anomalies d’insertion du mésentère
2. Invagination intestinale aiguë sur diverticule de Meckel
3. Nécrose ischémique sur intestin immature (ECUN)
4. Hernie mésentérique
5. Hémorragie massive sur lésion / malformation vasculaire
6. Ulcérations multifocales sur déficit immunitaire/infiltrat 

leucémique



Présentation clinique
• Choc hypotension
• Pâleur
• Rectorragies, autres stigmates de saignements
• Hémopéritoine
• Lésions d’obstacle (cf supra) par sténose cicatricielle 

d’une anse qui s’est perforée

2-tableau ischémie/hémorragie



2-tableau ischémie/hémorragie

1. Volvulus sur anomalies d’insertion/rotation du 
mésentère

2. Volvulus ou invagination intestinale aiguë sur diverticule 
de Meckel

3. Nécrose ischémique sur intestin immature (ECUN)
4. Hernie mésentérique
5. Hémorragie massive sur lésion / malformation vasculaire
6. Ulcérations multifocales sur déficit immunitaire/infiltrat 

leucémique



2.1-Tableau ischémique et hémorragique

Nécrose ischémique et hémorragique
Paroi intestinale rouge violacé voire noirâtre

volvulus



Nécrose ischémique et hémorragique
Suffusion hémorragique et nécrose des différentes tuniques 

(commence par la muqueuse)
Nécrose = structures fantomatiques

2.1-Tableau ischémique et hémorragique



Figure 6: Rotation of the midgut around the superior mesenteric artery. (A) Formation of a hairpin 
loop around the superior mesenteric artery around fifth week. (B) Herniation of the midgut into the 
umbilicus around sixth week, and rotation 90 degrees counterclockwise around the superior 
mesenteric artery, (C) Return of the intestines into the abdomen around 10th week, (D) Further 
rotation of the intestines within the abdominal cavity around 11th week, so that the cecum is 
positioned in the right upper quadrant, (E) Fixation of the cecum in the right lower quadrant, thus 
completing intestinal rotation (270 degrees total)

Edorium Journal of Anatomy and Embryology, Vol. 3; 2016

Au cours du développement embryonnaire, l'anse 
intestinale primitive fait hernie hors de la cavité 

abdominale. Lorsqu‘elle regagne l'abdomen, l'intestin 
subit normalement trois rotations successives de 90°

chacune, dans le sens antihoraire et centrées sur l'artère 
mésentérique supérieure.

Le caecum se loge finalement dans la fosse iliaque droite 
où il réalise des adhérences avec le rétro péritoine

2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



• non-rotation, rotation incomplète ou sens de rotation anormal de l'intestin 
embryonnaire au cours du premier trimestre

• et pas d’accolement postérieur à la paroi 

Mésentère commun complet Mésentère commun incomplet

2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



Mésentère commun complet
• Arrêt de la rotation à 90°
• côlon à gauche 
• grêle à droite de la ligne médiane 
• caecum en position antérieure 

médiane 
• pas  ou peu de risque de volvulus (car 

racine du mésentère est longue).
• asymptomatique. 
• souvent associé à une hernie 

diaphragmatique.

Mésentère commun incomplet
• Arrêt de la rotation à 180°
• cæcum ascensionné vers le haut 

et la droite, il est préduodénal
• bride entre le cæcum et la paroi 

abdominale = Bride de Ladd avec 
compression et sténose 
duodénale

• risque de volvulus avec risque de 
nécrose étendue du grêle (car 
racine du mésentère est courte).

2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



MFIU 26 SA MFIU 41 SA 

Mésentère commun incomplet

2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



Nourrisson de 6 mois ½ décédé brutalement 
dans les suites d'un épisode de douleurs 
spasmodiques avec vomissements

2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



Malformations associées- sd polymalformatifs- génétique

2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



Malformations associées- sd polymalformatifs- génétique

2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



2.1-Anomalies d’insertion/rotation du mésentère



2-tableau ischémie/hémorragie

1. Volvulus sur anomalies d’insertion/rotation du mésentère
2. Volvulus ou invagination intestinale aiguë sur diverticule 

de Meckel
3. Nécrose ischémique sur intestin immature (ECUN)
4. Hernie mésentérique
5. Hémorragie massive sur lésion / malformation vasculaire
6. Ulcérations multifocales sur déficit immunitaire/infiltrat 

leucémique



2.2-reliquat du canal omphalo-mésentérique

pathologies liées au diverticule de Meckel et reliquat de la 
vésicule vitelline/canal ompahalo-mésentérique

Volvulus sur DM

invagination intestinale sur DM



IMG 24 SA pour T 13: canal omphalo-mésentérique  à 15 cm en amont de l'appendice

2.2-reliquat du canal omphalo-mésentérique



• Tapissé d’un revêtement grêlique avec 
parfois muqueuse gastrique ou tissu 
pancréatique

• Inflammation, ulcération, perforation, 
invagination, volvulus 

• Si canal s’abouche à l’ombilic: issue de 
materiel fecal

• Canal omphalo-mésentérique: T 13

1: Bargman H, Stewart WD. A case of Ehlers-Danlos syndrome (type IV) with persisting vitelline duct
cyst. Cutis. 1980 Apr;25(4):411-4.
2: Giacoia GP, Pineda R. Expanded spectrum of findings in Marden-Walker syndrome. Am J Med Genet. 
1990 Aug;36(4):495-9. 
3: Zweier C, et al. 9 Mb deletion including chromosome band 3q24 associated with unsuspicious facial 
gestalt, persistent ductus omphaloentericus, mild mental retardation and tic. Eur J Med Genet. 2005 
Jul-Sep;48(3):360-2. 

hétérotopie pancréatique 
dans le fond d’un diverticule 

de Meckel

2.2-reliquat du canal omphalo-mésentérique



2-tableau ischémie/hémorragie

1. Volvulus sur anomalies d’insertion/rotation du mésentère
2. Volvulus ou invagination intestinale aiguë sur diverticule de 

Meckel
3. Nécrose ischémique sur intestin immature (ECUN) cf topo 

lésions liées à prématurité et induites par réanimation
4. Hernie mésentérique: exceptionnelle
5. Hémorragie massive sur lésion / malformation vasculaire
6. Ulcérations multifocales sur déficit immunitaire/infiltrat 

leucémique



2.5- malformation vasculaire



2.5- malformation vasculaire



• Revue de 30 cas: majorité des  nnés
• Lésions cutanées: (88%) 
• Tube dig (89%)
• poumons (42%) 
• musculoskeletique (35%) 
• SNC (19%), SNP (10%), 
• foie (9%), reins (9%), cœur (5%), œil (5%)

MLT/CAT

2.5- malformation vasculaire



• Lésions cutanées: différents 
aspects

• Atteinte du tube digestif : tout le 
long du tube 

• Hémorragies digestives  souvent 
profuses avec risque vital

• Papules ou plaques de qq mm à 
qq cm

• Vaisseaux dilatés
• Endothélium en clou de tapissier
• Marqueurs lylmphatiques +
• LYVE-1>D2-40
• Glut1-
• Sirolimus+/-

MLT/CAT

2.5- malformation vasculaire



Blue Rubber Bleb Nevus Syndrome = syndrome de Bean
• Mutations somatiques de 

TEK/TIE2
• Multiple malformations 

veineuses cutanées et 
viscérales

• lésions cutanées couleur bleue 
à violette, compressibles, 
souvent hyperkératosiques
principalement localisées dans 
les zones palmoplantaires

• lésions gastro-intestinales en 
grappe de raisin, surtout grêle: 
hémorragies digestives et 
anémie, volvulus, invagination, 
perforation, décès

• Traitement: coagulation 
endoscopique, parfois 
chirurgie, sirolimus

Soblet J, et al. Blue Rubber Bleb Nevus (BRBN) Syndrome Is Caused by Somatic TEK (TIE2) Mutations. J Invest Dermatol. 
2017 Jan;137(1):207-216.
Fishman SJ, et al.  Blue rubber bleb nevus syndrome: surgical eradication of gastrointestinal bleeding. Ann Surg. 2005 
Mar;241(3):523-8
Esposito C, et al. Blue rubber bleb nevus: an uncommon cause of intestinal intussusception. Eur J Pediatr. 2012 
Jul;171(7):1139-40.
Wang Y, et al. Blue rubber bleb nevus syndrome coexisted with intestinal intussusception: a case report. Pan Afr Med J. 
2014 Mar 17;17:212

2.5- malformation vasculaire



• 18 cas dont 2 cas1 mois de vie 
• Lésions cutanées: 78% 
• Lésions gastrointestinales: 89%

Blue Rubber Bleb Nevus Syndrome = syndrome de Bean

2.5- malformation vasculaire



Télengiectasies hémorragiques héréditaires (Rendu-Osler-Weber)

• Multiples malformations artério-veineuses
• Pas de capillaires interposés → fistules AV
• Diagnostic rarement enfance 
• Cerveau, foie, poumon, tube dig
• 4 signes d’appels:

• Épistaxis spontané et récurrent. 
• Télangiectasies cutanées multiples.
• MAV viscérale
• Antécédents familiaux de HHT

• Mutations de gènes impliqués dans la cascade de signalisation TGF-β/BMP 
• ENG
• ACVRL1 (ALK1) 
• SMAD4

2.5- malformation vasculaire



Télengiectasies hémorragiques héréditaires (Rendu-Osler-Weber)

2 cas d’hémorragies digestives rapportées chez des nnés: mutation Endogline
• À 1 j de vie: Merves M, et al. Significant Hematochezia and Intracranial Bleeding in Neonatal Hereditary 

Hemorrhagic Telangiectasia. AJP Rep. 2019 Jan;9(1):e10-e14. Nécessité de colectomie totale à 3 mois de vie
• À 10 mois de vie: Argyriou L, et al. A newborn with hereditary haemorrhagic telangiectasia and an unusually

severe phenotype. Swiss Med Wkly. 2008 Jul 26;138(29-30):432-6.

2.5- malformation vasculaire



Syndrome de Klippel-Trenaunay (PIK3CA)

• Triade:
• Tache cutanée lie de vin 
• Hypertrophie membre ipsilatérale (tissu 

mou+/-os)
• Malformation vasculaire complexe

• Atteinte tube dig: 20 % des cas selon série.
• Côlon, sigmoïde, rectum 
• Hémorragies pouvant menacer le pronostic 

vital
• Pas de cas rapporté d’atteinte digestive chez 

fœtus et nné

Pereira C, Espí Rito Santo R, Saldanha J. 
Klippel-Trenaunay syndrome: diagnosis in a 
neonate. BMJ Case Rep. 2017 Jul 24

2.5- malformation vasculaire



2-tableau ischémie/hémorragie

Hémorragie massive sur lésion / malformation vasculaire

Syndrome de Klippel-Trenaunay (PIK3CA)



2-tableau ischémie/hémorragie

1. Volvulus sur anomalies d’insertion/rotation du mésentère
2. Volvulus ou invagination intestinale aiguë sur diverticule de 

Meckel
3. Nécrose ischémique sur intestin immature (ECUN) cf topo 

lésions liées à prématurité et induites par réanimation
4. Hernie mésentérique: exceptionnelle
5. Hémorragie massive sur lésion / malformation vasculaire
6. Ulcérations multifocales sur déficit immunitaire/infiltrat 

leucémique/ tumeur pariétale



Anomalies intestinales rencontrées à l’autopsie:

• 3 parties avec lésions  réalisant:
1. Tableau obstacle 
2. Tableau ischémique/hémorragique
3. Tableau de malabsorption

• Incluant les lésions fortuites associées ou devant mettre sur la 
piste d’un syndrome



Canani, R et al. Congenital diarrhoeal disorders: advances in this
evolving web of inherited enteropathies. Nat Rev Gastroenterol
Hepatol 12, 293–302 (2015).

Thiagarajah JR, et al; PediCODE Consortium. Advances in Evaluation of 
Chronic Diarrhea in Infants. Gastroenterology. 2018 Jun;154(8):2045-2059.e6.

3-diarrhée grave rebelle et malabsorption
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3-diarrhée grave rebelle et malabsorption



Lésions orientant vers un déficit immunitaire

Anomalies microscopiques
• Chorion et ilots lymphoïdes peu peuplés 

voire absents
• ↗ LIE
• Débris apoptotiques en excès et confluents 

dans l’épithélium des cryptes
• Atrophie villositaire
• Formes avec 

– absence de plasmocytes
– granulomes épithélioïdes 

• Macrophages activés

3-diarrhée grave rebelle et malabsorption



macrophages 
activés

décès à j4 (37 AGC): déficit en XIAP

• Splénomégalie
• Multiples lésions cutanéo

viscérales

3-diarrhée grave rebelle et malabsorption



• grêles courts
• histiocytose X

3-diarrhée grave rebelle et malabsorption



adénovirus

Causes infectieuses
• Rotavirus
• Adénovirus
• E Coli
• Cholera 

3-diarrhée grave rebelle et malabsorption



Causes métaboliques
• Hypocholestérolémies génétiques
• Cytopathies mitochondriales
• Glycogénoses
• CDG
• Intolérance aux protéines dibasiques avec 

lysinurie (IPDL)
• Maladies de surcharge lysosomale
• Maladies peroxisomales
• Cystinurie (intestins hyperéchogènes)

3-diarrhée grave rebelle et malabsorption

• Stéatose
• Vacuoles lipidiques
• Histiocytes spumeux dans le chorion

Lysosomal acid lipase deficiency ( P Russo)

abétalipoprotéinémie



Lymphangiectasies intestinales primitives 
• Souvent anomalies lymphatiques extraintestinales (lymphoedème)
• ≠ lymphangiectasies secondaires (cardiopathie ou obstruction 

lymphatique)
• Syndromes:

• Hennekam
– CCBE1 (18q21.32)
– FAT4 (4q28.1) 
– ADAMTS3 (4q13.3)

• Turner 
• Noonan 

Vignes S, Bellanger J. Primary intestinal lymphangiectasia (Waldmann's
disease). Orphanet J Rare Dis. 2008;3:5. Published 2008 Feb 22. 
doi:10.1186/1750-1172-3-5

3-diarrhée grave rebelle et malabsorption



CONCLUSION
• Bien examiner le tube digestif macro et 

microscopiquement
• Importance de l’échantillonnage
• Étude microscopique systématique de toutes 

les tuniques de la paroi
– Analyse muqueuse parfois limitée à l’autopsie car 

autolyse / macération
– S’aider de l’immunohistochimie



Grêle et colon Appendice, iléon, caecum

Appendice, 
iléon, caecum

colon

grêle

Si petit: inclusion longitudinale sans recouper
Si gros: faire des coupes transversales/ rondelles

Diverticule de Meckel



Examen microscopique de toute la paroi

• Relief villositaire (Vill/Cryptes>2 à partir de D2, 1 pour D1)
• Bordure en brosse (PAS, CD10)→ atrophie microvillositaire (DGR: 

diarrhée grave rebelle du nrs <3 mois de vie)
• Cellules épithéliales : 

– Absence de cell à mucus: entéropathie auto-immune (Ac anti cell à 
goblets)

– Absence de cell de Paneth faire un marquage cell endoc: enterop
autoimm (Ac anti cell endocrines)

• Microvacuolisation des entérocytes: a- ou hypobétalipoprotéinémie
• Desquamation anormale des entérocytes: « en touffe » : tufting

enteropathy ou dysplasie épithéliale : mutation de EpCAM ( tableau de 
DGR)

• Compte des LIE (CD8)



• Population du chorion: déficit immunitaire en plasmocytes ou aspect peu 
peuplé du chorion ou des ilots lymphoïdes

• Débris apoptotiques en excès dans les glandes ou les cryptes, confluents: 
déficit immunitaire

• Inflammation chronique et/ou active
• Granulomes épithélioïdes
• Cellules de surcharge, histiocytes spumeux, ou vacuolisation muscle, nerf 
• Cellules ganglionnaires
• Vaisseaux: macrophages activés, thrombose, remaniements de la paroi
• Ilots lymphoïdes : aspect normal ou pas (! pas de centre germinatif avant la 

naissance)

Examen microscopique de toute la paroi


