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Dépistage et prise en charge
des troubles vésicosphinctériens
dans les malformations médullaires

RESUME: Les symptomes les plus souvent observés dans les dysraphismes médullaires sont la
constipation et I’hyperactivité détrusorienne. Le dépistage des malformations médullaires n’est pas
évident a cause de leur fréquence importante dans la population générale. L’association de plusieurs
signes ou I’évolution anormale de ces symptomes doit faire rechercher une cause secondaire, dont

les dysraphismes.

Le traitement de ces troubles a pour but la préservation de la fonction rénale et I’obtention d’une
continence urinaire et fécale adaptée a I’age de I’enfant. Cette prise en charge requiert une coordi-
nation multidisciplinaire entre le neurochirurgien, le médecin de MPR, le chirurgien orthopédique et
viscéral et I’équipe paramédicale de rééducation. Chaque traitement doit étre adapté réguliérement

en fonction des capacités et des besoins fonctionnels des enfants.

P. LALLEMANT-DUDEK

Sorbonne Université, Service de Médecine
physique et de Réadaptation pédiatrique, Hopital
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médullaires peut étre fait en anté-

natal (lors d’une échographie obs-
tétricale puis confirmé par IRM feetale),
en postnatal immédiat (sur découverte
d’un stigmate cutané du raphé médian
le plus souvent) ou de maniére plus tar-
dive a la suite d'une prise en charge de
troubles vésicosphinctériens ou neuro-
orthopédiques. Le dépistage évoqué
ici concerne les diagnostics tardifs de
malformation médullaire: les dysra-
phismes fermés (cf. article du Dr de
Saint-Denis) et le suivi de ces malfor-
mations diagnostiquées lorsqu’elles
sont asymptomatiques.

I e diagnostic des malformations

Cet article a pour but de répondre a la
question: quand faut-il rechercher un
dysraphisme en cas de trouble vésico-
sphinctérien ? En effet, les fuites uri-
naires et la constipation sont fréquentes
dans la population pédiatrique et la
grande majorité n’est pas d’origine neu-

rologique. Il s’agit donc de faire la dis-
tinction avec des troubles fonctionnels.
Lorsque les troubles vésicosphinctériens
sont d’origine neurologique, ils doivent
étre dépistés, surveillés de maniere
réguliere et pris en charge afin d’éviter
toute complication rénale au long cours
et diminuer au maximum le handicap
social que peuvent entrafner les incon-
tinences urinaires ou fécales.

Dépistage des troubles

urinaires et fécaux dans les

malformations médullaires
1. Troubles vésicosphinctériens

>>> Quand rechercher une cause neu-
rologique?

Chez I’enfant, les fuites urinaires sont

fréquentes du fait de ’existence d’une
hyperactivité vésicale bénigne qui est
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retrouvée chez 30 % de la population
agée de 5 a 7 ans. Mais alors, quand
doit-on suspecter un dysraphisme
comme étiologie de ces troubles?

Les troubles urinaires participent au
diagnostic de dysraphisme pour plus de
50 % des enfants suivis [1]. Les symp-
tdmes initiaux décrits par les familles
peuvent étre:

—une infection urinaire haute (pyélo-
néphrite aigu€) qui se répete malgré des
regles hygiéniques bien conduites. Ce
signe est d’autant plus vrai chez le gar-
¢on pour qui les infections urinaires sont
rares apres I’acquisition de la propreté;
—des difficultés d’acquisition de la pro-
preté, avec des fuites urinaires;

—une énurésie tardive.

Tous ces symptémes sont dus a I’hyper-
activité détrusorienne. Ce symptdme
neurologique correspond a des contrac-
tions du détrusor (muscle lisse de la ves-
sie), non controdlées par le patient, qui se
déclenchent pour des volumes d'urine
tres faibles. Ces contractions entrainent
des envies fréquentes et subites d’uriner
(pollakiurie et urgenturie), parfois des
fuites urinaires ou des infections uri-
naires hautes favorisées par un reflux
vésico-urétéral.

Les premiers examens médicaux a
effectuer sont la réalisation d’un cata-
logue mictionnel sur 2 ou 3 jours (fig. 1),
ainsi qu'une échographie de I’appareil
urinaire. Ces examens de dépistage
sont communs a l’exploration de tous
les troubles urinaires de ’enfant [2].
D’autres examens tels qu'une débitmé-
trie et un bilan urodynamique pourront
également étre effectués par des équipes
spécialisées [3].

Plusieurs signes doivent faire rechercher
une cause neurologique a cette hyperac-
tivité détrusorienne:

—unerésistance a un ou deux traitements
anticholinergiques bien conduits;
—’existence de reflux vésico-urétéraux
non malformatifs;

—T’association des troubles urinaires a

I'horaire de chaque miction,

culotte/le slip et le pantalon).

3. Traitement en cours : .....cccovvvenicernrenccennns

1. Noter sur 2 jours a la maison (sans classe ni sortie longue) :

le volume en mL de chaque miction (utiliser un verre doseur ou un biberon usagé) et
les fuites (0 = pas de fuite, + = fuite dans la culotte ou le slip, ++ = fuite dans la

2. Chacun des jours de recueil, boire imperativement ............ L (50 mL/kg/jour).

l'arréter 15 jours avant le recueil ;
le poursuivre aux doses habituelles.

Jour 1 date: Jour 2 date :
Mictions Mictions
Horaire Volume Fuites Horaire Volume Fuites

Fig. 1: Catalogue mictionnel permettant de recueillir la fréquence des mictions, leurs volumes et les fuites

urinaires sur 2 jours.

un stigmate cutané duraphé médian, un
symptome neuro-orthopédique ou une
constipation opiniétre.

Si une cause neurologique est suspec-
tée face aux troubles urinaires, un avis
aupres d’un centre expert est requis.
Celui-ci prescrira ou non une IRM
médullaire pour rechercher une malfor-
mation de la moelle épiniére.

>>> Quelle surveillance urologique
appliquer aux dysraphismes fermés
asymptomatiques?

Si un diagnostic de dysraphisme fermé
a été posé — par échographie médullaire
dans les premiers mois de vie ou par IRM
médullaire —, il s’agit alors de surveiller
I’apparition potentielle de symptémes
vésicosphinctériens. La surveillance
repose sur un suivi clinique rapproché
jusqu’al’acquisition de la propreté diurne
et nocturne, complété par une échogra-
phie de I’arbre urinaire tous les 6 mois.

Cette prise en charge permet de repérer
des modes mictionnels anormaux chez
le tout-petit, par exemple: miction en

goutte a goutte, pleurs lors des mictions,
incontinence urinaire a la palpation
abdominale. L'imagerie nous permet
de dépister les premiers signes de ves-
sie neurologique: dilatation du haut
appareil urinaire, épaisseur de la paroi
vésicale, résidu post-mictionnel avec
structures anéchogenes intravésicales.
Une pyélonéphrite aigué ou une anoma-
lie clinique ou échographique ameénera
a des explorations plus invasives telles
qu’'un bilan urodynamique et/ou une
cystographie rétrograde.

2. Troubles anorectaux

>>> Origine des troubles anorectaux
dans les malformations médullaires

Dans les dysraphismes, les symptomes
sont dus a une innervation de mau-
vaise qualité au niveau de la malfor-
mation médullaire et dans les étages
sous-jacents. En effet, les racines ner-
veuses émergeant de la malformation
sont décrites dans les comptes rendus
opératoires de neurochirurgie comme
mangquantes, inflammatoires, courtes
oumalformées. Lesracines nerveuses les
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plus souvent touchées sont donc anato-
miquement les plus basses: les racines
sacrées. Ces racines interviennent tou-
jours dans ’acquisition de la propreté
fécale et le transit. Le nerf pelvien, par
exemple, avec une innervation S2-S4,
participe a la motricité colique ainsi
qu’ala défécation parle relachement du
sphincteranal interne. Le nerf pudendal,
S2-S4, participe pour sa part a la conti-
nence volontaire par la contraction du
sphincter anal externe.

La constipation lors de ces anomalies
est donc entrainée par plusieurs méca-
nismes intriqués. La propulsion colique
est altérée par un déficit d’innervation,
provoquant une déshydratation des
selles. La sensibilité du rectum peut étre
insuffisante ou inexistante, menanta une
distension rectale anormalement grande
du fait d’un signal sensitif altéré. Cette
distension excessive chronique altere
elle-méme les capteurs sensitifs rectaux.
Enfin, I’évacuation des selles s’effectue
de maniére partielle sur des troubles de
la motricité colique. Ces facteurs (ralen-
tissement de la propulsion du bol fécal et
troubles de la sensibilité) constituent un
cercle vicieux favorisant la pérennisation
de cette constipation secondaire (fig. 2).
La physiopathologie explique que la
constipation secondaire aux anomalies
médullaires ne peut pas étre résolue
uniquement par des régles hygiéno-
diététiques [4] et qu’elle persiste parfois
malgré un traitement médicamenteux.

L’encoprésie et le retard d’acquisition
de la propreté fécale sont également des
symptomes provoqués par les anomalies
médullaires. La premiére cause d’enco-
présie est la constipation, mais elle peut
également étre due a une innervation
défaillante entrainant une insuffisance
sphinctérienne. Pourrappel, le tonus du
sphincter anal interne est assuré par le
nerfhypogastrique (T11-L2) etla contrac-
tion du sphincter anal externe, qui est la
seule contraction volontaire possible,
dépend du nerf pudendal (S2-S4).

Les troubles anorectaux dus aux mal-
formations médullaires sont donc trés
peu spécifiques. La constipation neuro-
logique n’a pas de particularité la diffé-
renciant d'une autre constipation. Seule
I'incontinence fécale d’effort, due a une
contraction inefficace du sphincter anal,
peut étre significative dun déficit neuro-
logique. Chez un enfant en bonne santé,
la constipation seule ne nécessite donc
pas d’explorations neurologiques mais,
associée a d’autres symptomes, elle doit
faire évoquer une anomalie congénitale
de lamoelle épiniére.

>>> Définition de la constipation et sur-
veillance

Bien qu’extrémement banale et fré-
quente, la définition de la constipation
est souvent mal connue des familles et
patients. Un rappel permet de dépister
et surveiller ce symptéme en association

Bol fécal

ﬁ
Selles
déshydratées

Majoration de
la distention rectale

Distention rectale :
signal sensitif altéré

Déshydratation
des selles

Evacuation partielle
des selles

Fig. 2: Schéma représentant le cercle vicieux entrainé par une constipation chronique et contribuant a une

exonération incompléte.

avecles patients. Les critéeres de Rome IV,
définis en 2016 [5], stipulent qu’'une
constipation correspond a la présence
d’aumoins 2 critéres pendant 8 semaines
chez’enfant de moins de 4 ans:

— 2 selles ou moins par semaine;

—un comportement d’appréhension ou
de rétention volontaire;

—des douleurs défécatoires et/ou des
selles trés dures;

—des selles palpables dans le rectum ou
ala palpation abdominale;

—plus d’un épisode d’incontinence
fécale par semaine chez un enfant ayant
acquis la propreté.

Ces criteres sont adaptés chez I’enfant
de plus de 4 ans et correspondent a
I’existence de 2 critéres ou plus pendant
8 semaines:

—moins de 3 selles par semaine;

—une position d’appréhension ou de
rétention lors de la défécation;

—des selles palpables dans le rectum ou
ala palpation abdominale;

—des selles susceptibles d’obstruer les
toilettes;

—plus d’un épisode d’incontinence
fécale par semaine.

1l est en effet important de rappeler que
I’encoprésie est un signe d’alerte pour la
constipation. D’ailleurs, la constipation
constitue la premiére cause d’encopré-
sie, toute étiologie confondue.

Un autre outil qui peut étre utilisé en
consultation pour établir laréalité d'une
constipation est]’échelle de Bristol. Cette
échelleillustrée (fig. 3) permet de définir
la sécheresse des selles par I’enfant des
I’age de 3 ou 4 ans, avec ou sans ’aide
de ses parents. Traditionnellement, les
selles 1 a 3 sont considérées comme
constipées et les selles 6 a 7 comme
diarrhéiques [6]. Cet outil a également
pour avantage de donner un objectif
a la famille du type de selles a obtenir
aprés mise en place de régles hygiéno-
diététiques ou d’un traitement.

Il estnécessaire que I’enfant et sa famille
comprennent ces définitions afin de
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Type 1
Boules dures séparées (scyballes),
difficiles a expulser

Type 2
Selles moulées mais faites de
grumeaux apparents

Type 3

Selles moulées et craquelées

Type 4

Selles moulées lisses et molles

Type 5

Morceaux solides mais mous,
clairement séparés les uns des autres
(faciles a expulser)

Type 6

Selles molles a trés molles

(avec des morceaux solides non distincts
les uns des autres)

Type 7

Selles liquides, sans structure

Fig. 3: Echelle de Bristol illustrant les différents types de selles permettant de qualifier les selles du patient

et de donner un objectif.

pouvoir détecter la constipation et son
évolution.

3. Signes associés devant faire évoquer
une anomalie médullaire

>>> Anomalies cutanées

Lesanomalies cutanées duraphé médian
sont extrémement fréquentes dans

les anomalies médullaires. Dans une
revue de 546 enfants atteints de lipome
du cone médullaire, 83 % des patients
ont un ou des stigmates cutanés [1].
Ces stigmates sont variés et peuvent
étre associés entre eux (fig. 4) [7]. Il
peut s’agir d’un angiome, d’un lipome
sous-cutané, d’un défect cutané ou
d’une tumeur pédiculée, par exemple.
Le type de stigmate ne présage pas

Fig. 4: Exemples de stigmates cutanés du raphé
médian chez des enfants avec dysraphisme.

du type d’anomalie médullaire sous-
jacente, en dehors de ’hypertrichose
dite “queue de faune” caractéristique
de la diastématomysélie [8]. La localisa-
tion est le plus souvent en région dorso-
lombaire [7], mais plusieurs stigmates
peuvent exister et des localisations tho-
raciques existent également. Il est donc
important d’inspecter tout le raphé
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médian de ces patients: de la pointe du
nezjusqu’au pli interfessier.

Ces stigmates sont a différencier des fos-
settes sacro-coccygiennes bénignes. Leur
définition est claire: il s’agit d'une fossette
éloignée de moins de 25 mm de ’anus et
de diameétre inférieur & 5 mm, sans étre
associée a d’autres stigmates cutanés [9].
Chez les nouveau-nés, la découverte
d’une fossette sacro-coccygienne isolée
répondant a ces critéres ne nécessite donc
pas d’exploration radiologique.

En revanche, tout autre stigmate cutané
significatif du raphé médian, d’autant
plus s’il est associé a un signe clinique
vésicosphinctérien, orthopédique ou
neurologique, oblige & la prescription
d’une échographie médullaire s’il s’agit
d’un nouveau-né ou d’'une IRM médul-
laire sil’échographie ne s’est pasrévélée
interprétable oun’a pas pu étre effectuée
suffisamment t6t.

>>> Autres troubles

D’autres symptdmes peuvent coexister:
destroubles neuro-orthopédiques (détail-
lées dans1’article des Drs Alves et Mary),
des malformations osseuses (agénésie
sacrée, malformations vertébrales par
exemple), mais également des hypoes-
thésies localisées. Préférentiellement
situés sur la distalité des membres infé-
rieurs, ces déficits sensitifs sont le plus
souvent asymétriques. L'examen neu-
rologique peut également retrouver des
abolitions des réflexes ostéo-tendineux.
Enfin, dans le cadre de malformations
pelviennes telles que des malformations
anorectales, une IRM médullaire doit étre
effectuée pour rechercher une malforma-
tion médullaire associée.

Grands principes
de prise en charge
1. Prise en charge des troubles vésicaux

L’objectif de la prise en charge des
troubles urinaires est double:

— prévenir les infections urinaires hautes
etlesinsuffisances rénales a long terme;
—assurer une continence urinaire.

Le principal dysfonctionnement vésical
est ’hyperactivité détrusorienne. Les
traitements inhibant ces contractions
du détrusor sont les anticholinergiques.
Deux molécules ont I’autorisation de
mise sur le marché (AMM) chez I’en-
fant: I’'oxybutynine autorisée a partir de
5 ans et le chlorure de trospium a partir
de 12 ans. L'électrostimulation du nerf
tibial postérieur a également montré son
efficacité pour diminuer ces contractions
mais n’est pas recommandée si une
dégradation du haut appareil urinaire
est déja constatée [10].

Une dyssynergie vésicosphinctérienne
peut étre associée, elle entraine une mau-
vaise relaxation du sphincter urétral. La
vidange vésicale est donc:

—difficile avec un jet haché (dysurie);
—incompléte avec un résidu post-
mictionnel;

—a haute pression: la contraction du
détrusor est augmentée pour lutter
contre la force du sphincter.

Pour éliminer les résidus mictionnels
et minimiser le risque de reflux vésico-
urétéral vers lesreins, il faut assurer une
vidange vésicale réguliére, complete eta
basse pression. Ges conditions sont rem-
plies par les sondages urinaires propres
intermittents [11]. Quand 'indication
est posée, les principes et la mise en
application de ce geste sont appris aux
parents et a ’enfant (suivant son 4ge) au
cours d’un programme d’éducation thé-
rapeutique du patient (ETP). Ainsi, 'en-
fant pourra vider sa vessie aux toilettes
au moins 5 fois par jour, avec une sonde
urinaire a usage unique, assurantainsila
protection du hautappareil urinaire et la
continence en évitant des fuites urinaires
parregorgement.

L’hyperactivité détrusorienne et la dys-
synergie vésicosphinctérienne repré-
sentent la grande majorité des troubles
urinaires dus aux atteintes médullaires.

2. Prise en charge des troubles
anorectaux

Au contraire de la vessie pour laquelle on
redoute les conséquences déléteres sur
la fonction rénale, seule la continence
compte pour les troubles anorectaux. La
continence fécale est a obtenir en fonc-
tion de I’age de I’enfant. En effet, chez
le nourrisson et globalement jusqu’a
I’entrée a I’école, le port de couche est
tres bien accepté par la famille, I’enfant
etla structure de garde (créche, assistant
maternel...).

La premiére étape pour obtenir une
continence fécale est le traitement de la
constipation afin d’éviter des fuites de
selles parregorgement. Les premiers trai-
tements indiqués sont des laxatifs osmo-
tiques de type macrogol ou lactulose [12].
La dose est a adapter ala consistance des
selles, I’objectif fixé avec la famille est
I’obtention d’au moins 1 selle/jour, sans
douleurs défécatoires et de consistance
Bristol 4. Si cela ne suffit pas, d’autres
types de laxatifs peuvent étre associés
tels que les laxatifs mécaniques comme
la paraffine.

Si la continence n’est pas obtenue est
qu’une stase rectale persiste, entrainant
des fuites de selles, I’exonération doit
étre déclenchée 4 un moment opportun
et régulier. Les suppositoires efferves-
cents a la glycérine ont cet effet. Nous
conseillons aux familles de profiter
du réflexe gastro-colique et donc de le
mettre apres un repas et de laisser I’en-
fant sur les toilettes ou le pot le temps de
I’exonération.

Enfin, si la stase colique est trop impor-
tante ou qu’il existe une insuffisance
sphinctérienne, il faut alors prescrire
des lavements rétrogrades a ’eau. Au
cours d'une ETP, il est appris a ’enfant
et ses parents ce soin [13]. En infusantun
volume d’eau adapté (au poids de ’en-
fant) via une sonde avec ballonnet, il est
possible de vider le contenu rectal ainsi
que du colon descendant et transverse
en partie. Cette vidange importante
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permet d’obtenir une continence d’en-
viron 24 h. Les enfants peuvent ainsi
porter des sous-vétements de leur age et
faire leurs activités quotidiennes sans
craindre de fuite [14].

Toutes les “petites mesures” — alimen-
tation équilibrée, apport hydrique suf-
fisant, bonne position sur les toilettes
pour faciliter ’exonération et massages
abdominaux—sont évidemment conseil-
lées. Néanmoins, elles ne suffisent géné-
ralement pas a enrayer ces constipations
d’origine neurologique.

B Conclusion

Les troubles urinaires et fécaux occa-
sionnés par les malformations de la
moelle épiniére sont le plus souvent
I’hyperactivité détrusorienne et la
constipation. Ces deux symptomes sont
fréquents dans la population générale.
Un dysraphisme ne doit pas étre recher-
ché pour chaque enfant, mais ’associa-
tion de plusieurs troubles — vésicaux,
fécaux, neuro-orthopédiques et/ou
cutanés — ou I’évolution inhabituelle
avec une aggravation de ces troubles
doit faire rechercher une cause secon-
daire. Ces enfants doivent étre adressés
ades centres de référence maladiesrares
MAVEM (mavem.fr), spécialisés dans
ces malformations, afin d’effectuer une
recherche diagnostique spécifique.

Le dépistage et la prise en charge des
troubles sphinctériens dans les dysra-
phismes fermés doivent étre faits de
maniére réguliére et sur le long terme.
Les buts sont de préserver la fonction
rénale de ces enfants, et de leur apporter
une continence urinaire et fécale adaptée
aleur 4ge et leurs conditions de garde.

Ici sont exposés les grands principes de
prise en charge qui reposent sur I'inhi-
bition de I’hyperactivité du détrusor et
la vidange réguliere de la vessie et du
colon a des moments sociaux oppor-
tuns. Ces principes sont évidemment &
adapter au cas par cas en fonction des
symptdmes et des évaluations urodyna-
miques de chaque enfant. De plus, ces
prises en charge sont évolutives avec la
croissance de ’enfant puis de ’adoles-
cent en fonction de ses demandes et de
ses objectifs fonctionnels. Une prise en
charge optimale des enfants avec dysra-
phismes estimpossible sans un partena-
riat et un dialogue entre professionnels
médicaux et paramédicaux gravitant
autour de ces enfants.
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