ASOCIERI MALFORMATIVE RARE. SPLIT NOTOCHORD SINDROM (SNS)
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Proiectul “Optimizarea conduitei diagnostico-curative in dizabilitatile functionale perineale la copiii
operati pentru malformatii colo-recto-anale, perineale si 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: Malformatiile anorectale sunt cele mai grave malformatii congenitale ale tractului
gastrointestinal din punct de vedere a corectiei chirurgicale si rezultatelor anatomo-functionale la distanta.
Asocierea acestei patologii cu malformatii ale altor sisteme si organe agraveaza atat diagnosticul topic, cat si
tratamentul acestora, mai ales cand malformatiile anorectale sunt un component al sindroamelor rare. in acest
articol, autorii prezintd caz clinic al unei pacienet cu o combinatie de malformatii congenitale rare precum:
Atrezie anorectala cu fistuld recto-vestibulara si Split notochord sindrom.

Cuvinte-cheie: Malformatii congenitale, Malformatia ano-rectali, Split notochord sindrom.

Introducere. Malformatiile ano-rectale (MAR) — sunt anomalii congenitale, care includ abnormalitatile
anusului si rectului. MAR la copii pana in prezent constituie un vast capitol al coloproctologiei pediatrice de
o importanta practico-stiintifica deosebita, datoritd particularitatilor anatomice, reflexogene si functionale ale
segmentului digestiv distal. Solutionarea acestei probleme ramane o provocare pentru chirurgul pediatru,
dificultatile fiind determinate de mai multi factori, printre care un loc de frunte ocupa asociatiile malformative,
care pana la 60% cazuri insotesc MAR. Viciile concomitente pot afecta practic orice sistem de organe (genito-
urinar, cardio-vascular, axul neuronal spinal, gastro-intestinal ), periodic formand asocieri malformative asa
ca: VACTERL asociere, sndr. Currarino, Townes Brock sindrom, sindromul Johanson-Blizzard, sindromul
Bardet Biedl, sindromul Pallister-Hall. Uneori se intilnesc asocieri foarte rare, cum ar fi MAR 1in asociere cu
Split Notochord sindrom (SNS).

Caz clinic: Pacienta de sex feminin, nascuta in anul 2010 cu multiple anomalii congenitale, inclusiv si
atrezia ano-rectala cu fistula recto-vestibulara, care nu a fost diagnosticata imediat dupa nastere, primar copilul
a fost internat la virsta de 7 luni in IMSP IM si C cu acuze la dereglari de tranzit si evacuare colonica.

La inspectia perianald copilului s-a apreciat fosa anald atreziata, iar la nivelul vestibului vaginului s-a
determinat deschiderea fistulei recto-vestibulare, care asigura evacuare colonica, mai ales in prima perioada a
vietii, pana la initierea diversificarii.

Dupa o examinare multimodala interdisciplinara, s-a diagnosticat urmatoarea asociere malformativa:
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1. Atrezia anorectald (AAR) cu fistula recto-vestibulara:

Fig.1. AAR cu fistula recto-vestibulara.

2. Malformatii multiple a sistemului osteo-muscular:

A

Fig.2. A - Picior strimb congenital equinovarus; B - Displazia de sold; C - Scolioza.

3. Split Notochord Sindrom

1255 Insitnd Vame: s Capatun

Luénd in consideratie adresarea tardiva, in stare generald gravad a copilului, pe fondal de colostaza
decompensatd, cu formare de fecalom masiv ce nu putea fi fragmentat si evacuat prin fistula recto-vestibulara,
s-a decis aplicarea sigmostomei terminale. Postoperator tranzitul intestinal s-a reluat, sigmostoma functionala.
Pacietul s-a externat la domiciliu cu recomandari de prezentare peste 3 luni pentru operatia radicala de corectie
a MAR. Contrar recomandarilor primite, copilul a disparut din vizorul nostru pe parcurs a 8 ani. Din relatarile
parintilor, ei au fost plecati peste hotare.

Deci, in anul 2018 copilul s-a prezentat repetat in IMSP IM si C. Dupa o pregatire preoperatorie s-a
efectuat proctroplastie perineala.
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Fig.4. Etapele proctoplastiei perineale.

Peste 6 luni, in octombrie 2018 s-a efectuat inchiderea colostomei cu refacerea continuitatii colonice.

Fig.5. Etapele inchiderei colostomei.

Dupa examen histomorfologic specimentelor tisulare prelevate de la nivelul colonului intraoperator s-a
relevat - Displazie neuronalad intestinala.

in prezent copilul se spitalizeaza in mod programat pentru tratament de recuperare functionala de 2 ori
pe an, orientat spre combaterea dizabilitatilor functionale pelviene.

Discutii. SNS - reprezinta o forma foarte rara si pleomorfa al disrafismului spinal, caracterizat prin
comunicarea persistentd intre endodermd si ectoderma, ce este rezultatul al descipdrii sau devierii al
notochordului (in a 2-3 sdpt. de gestatie), ducand la dereglari de divizare intre maduva spindrii cu coloana
verterbrala la nivel lombar, sau ocazional toracic. La moment in literaturd sunt raportate aproximativ 40 cazuri
de SNS. in forma sa de baza, in aproximativ 50% din cazuri, consta dintr-un defect de tub neural cu o fistula
endo-ectodermala cu deschidere in aspect dorsal, variind ca localizare de la ileonul distal la alte segmente ale
colonului. In 1/3 din cazuri SNS este deasemenea asociat cu MAR, in special anus imperforat. Au fost raportate
mai multe variante de asociere a SNS cu abnormalitati ale tractului gastro-intestinal, urogenital si sistemului
nervos central (SNC), cum ar fi: fistula enterica dorsala, diverticol, duplicatie de colon, extrofia vezicii urinare,
meningocel, chisturi neuroenterice, coloana vertebrald duplicatd sau ageneza sacrococcigiana.

Astfel, in cazul nostru, malformatia axului neuronal spinal s-a combinat cu atrezie anorectala cu fistula
recto-vestibulard. Adresarea tardiva, complicatiile asociate si complexitatea viciilor concomitente a impus
necesitatea aplicarii colostomei terminale, ce a asigurat restabilirea tranzitului intestinal. Ulterior, etapizat a
fost lichidata fistula neuroenterica si efectuata anorectoplastia. Selectarea conduite curative 1n asa anomalii
este dificila din motivul raritatii patologiei si polimorfizmului asociatiilor malformative, ce Tmpiedica
unificarea strategiilor manageriale. Trebuie de tinut cont si de faptul ca, cazul nu poate fi solutionat doar prin
actiuni chirurgicale. Acesti copii necesita tratament de recuperare functionala etapizata, de lunga durata, care
are scopul final- reintegrarea sociald a acestor copii si ameliorarea calitatii vietii. Pentru asigurarea acestui
scop este necesard o colaborare interdisciplinard cu implicarea chirurgului pediatru, neurochirurgului,
traumatolog-ortopedului, fizioterapeutului, psihologului.
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