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Proiectul  ”Optimizarea conduitei diagnostico-curative în dizabilitățile funcționale perineale la copiii 

operați pentru malformații colo-recto-anale, perineale și a axului neural spinal” 
 

Abstract: Anorectal malformations are the most severe congenital malformations of the gastrointestinal 

tract from the point of view of surgical correction and anatomo-functional long-term results. The association 

of this pathology with malformations of other systems and organs aggravates the topical diagnosis and their 

treatment, especially when anorectal malformations are a component of rare syndromes. In this article, the 

authors present a clinical case of a patient with a combination of such rare congenital malformations as: 

Anorectal atresia with recto-vestibular fistula and Split notochord syndrome. 
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Abstract: Malformațiile anorectale sunt cele mai grave malformații congenitale ale tractului 

gastrointestinal din punct de vedere a corecției chirurgicale și rezultatelor anatomo-funcționale la distanța. 

Asocierea acestei patologii cu malformații ale altor sisteme și organe agravează atât diagnosticul topic, cât și 

tratamentul acestora, mai ales când malformațiile anorectale sunt un component al sindroamelor rare. În acest 

articol, autorii prezintă caz clinic al unei pacienet cu o combinație de malformații congenitale rare precum: 

Atrezie anorectală cu fistulă recto-vestibulară și Split notochord sindrom. 
 

Cuvinte-cheie: Malformații congenitale, Malformația ano-rectală, Split notochord sindrom. 
 

Introducere. Malformațiile ano-rectale (MAR) – sunt anomalii congenitale, care includ abnormalitățile 

anusului și rectului. MAR la copii până în prezent constituie un vast capitol al coloproctologiei pediatrice de 

o importanță practico-științifică deosebită, datorită particularităților anatomice, reflexogene și funcționale ale 

segmentului digestiv distal.  Soluționarea acestei probleme rămâne o provocare pentru chirurgul pediatru, 

dificultățile fiind determinate de mai mulți factori, printre care un loc de frunte ocupă asociațiile malformative, 

care până la 60% cazuri însoțesc MAR. Viciile concomitente pot afecta practic orice sistem de organe (genito-

urinar, cardio-vascular, axul neuronal spinal, gastro-intestinal ), periodic formând asocieri malformative așa 

ca: VACTERL asociere, sndr. Currarino, Townes Brock sindrom, sindromul Johanson-Blizzard, sindromul 

Bardet Biedl, sindromul Pallister-Hall. Uneori se întâlnesc asocieri foarte rare, cum ar fi MAR în asociere cu 

Split Notochord sindrom (SNS). 

 

Caz clinic: Pacienta de sex  feminin, născută în anul 2010 cu multiple anomalii congenitale, inclusiv și 

atrezia ano-rectală cu fistula recto-vestibulară, care nu a fost diagnosticată imediat după naștere, primar copilul 

a fost internat la vîrsta de 7 luni în IMSP IM și C cu acuze la dereglări de tranzit și evacuare colonică. 

La inspecția perianală copilului s-a apreciat fosa anală atreziată, iar la nivelul vestibului vaginului s-a 

determinat deschiderea fistulei recto-vestibulare, care asigura evacuare colonică, mai ales în prima perioada a 

vieții, până la inițierea diversificării. 

După o examinare multimodală interdisciplinară, s-a diagnosticat următoarea asociere malformativă:  
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1. Atrezia anorectală (AAR) cu fistula recto-vestibulară: 

 
Fig.1. AAR cu fistula recto-vestibulară. 

 

2. Malformații multiple a sistemului osteo-muscular: 
 

            
                             A                                                           B                                                               C 

Fig.2. A - Picior strîmb congenital equinovarus; B - Displazia de șold; C - Scolioza. 

 

3. Split Notochord Sindrom 
 

 
Fig. 3. Aspect computer-tomografic a coloanei vertebrale și a organelor interne . 

 

Luând în considerație adresarea tardivă, în stare generală gravă a copilului, pe fondal de colostază 

decompensată, cu formare de fecalom masiv ce nu putea fi fragmentat și evacuat prin fistula recto-vestibulară, 

s-a decis aplicarea sigmostomei terminale. Postoperator tranzitul intestinal s-a reluat, sigmostoma funcțională. 

Pacietul s-a externat la domiciliu cu recomandări de prezentare peste 3 luni pentru operația radicală de corecție 

a MAR. Contrar recomandărilor primite, copilul a dispărut din vizorul nostru pe parcurs a 8 ani. Din relatările 

părinților, ei au fost plecați peste hotare. 

Deci,  în anul 2018 copilul s-a prezentat repetat în IMSP IM și C. După o pregătire preoperatorie s-a 

efectuat proctroplastie perineală. 
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Fig.4. Etapele proctoplastiei perineale. 

 

Peste 6 luni, în octombrie 2018 s-a efectuat închiderea colostomei cu refacerea continuității colonice. 
 

 
 

Fig.5. Etapele închiderei colostomei. 

 

După examen histomorfologic specimentelor tisulare prelevate de la nivelul colonului intraoperator s-a 

relevat  - Displazie neuronală intestinală. 

În prezent copilul se spitalizează în mod programat pentru tratament de recuperare funcțională de 2 ori 

pe an, orientat spre combaterea dizabilităților funcționale pelviene. 

Discuții. SNS - reprezintă o formă foarte rară și pleomorfă al disrafismului spinal, caracterizat prin 

comunicarea persistentă între endodermă și ectodermă, ce este rezultatul al descipării sau devierii al 

notochordului (în a 2-3 săpt. de gestație), ducând la dereglări de divizare între măduva spinării cu coloana 

verterbrală la nivel lombar, sau ocazional toracic. La moment în literatură sunt raportate aproximativ 40 cazuri 

de SNS.  În forma sa de bază, în aproximativ 50% din cazuri, constă dintr-un defect de tub neural cu o fistula 

endo-ectodermală cu deschidere în aspect dorsal, variind ca localizare de la ileonul distal la alte segmente ale 

colonului. În 1/3 din cazuri SNS este deasemenea asociat cu MAR, în special anus imperforat. Au fost raportate 

mai multe variante de asociere a SNS  cu abnormalități ale tractului gastro-intestinal, urogenital și sistemului 

nervos central (SNC), cum ar fi: fistula enterică dorsală, diverticol, duplicație de colon, extrofia vezicii urinare, 

meningocel, chisturi neuroenterice, coloana vertebrală duplicată sau ageneza sacrococcigiană.  

Astfel, în cazul nostru, malformația axului neuronal spinal s-a combinat cu atrezie anorectală cu fistulă 

recto-vestibulară. Adresarea tardivă, complicațiile asociate și complexitatea viciilor concomitente a impus 

necesitatea aplicării colostomei terminale, ce a asigurat restabilirea tranzitului intestinal. Ulterior, etapizat a 

fost lichidată fistula neuroenterică și efectuată anorectoplastia.  Selectarea conduite curative în așa anomalii 

este dificilă din motivul rarității patologiei  și polimorfizmului asociațiilor malformative, ce împiedică 

unificarea strategiilor manageriale. Trebuie de ținut cont și de faptul că, cazul nu poate fi soluționat doar prin 

acțiuni chirurgicale. Acești copii necesită tratament de recuperare funcțională etapizată, de lungă durată, care 

are scopul final- reintegrarea socială a acestor copii și ameliorarea calității vieții. Pentru asigurarea acestui 

scop este necesară o colaborare interdisciplinară cu implicarea chirurgului pediatru, neurochirurgului, 

traumatolog-ortopedului, fizioterapeutului, psihologului. 
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