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Résumé
Les malformations ano- rectales (MAR) sont la conséquence 
d’anomalies du développement de la partie terminale du tube 
digestif intéressant l’anus et/ou le rectum qui surviennent 
précocement entre la 6e et la 10e semaines de développement 
embryonnaire. Elles réalisent un spectre malformatif dont la 
sévérité est fonction du niveau d’interruption du conduit ano- rectal 
et des malformations caudales associées (sacrum et cône terminal 
de la moelle). Les MAR s’associent dans plus de la moitié des cas 
à d’autres malformations pouvant s’intégrer dans des syndromes 
connus. Si le traitement chirurgical permettant de restaurer une 
anatomie aussi proche que possible de la normale est essentiel, 
la prise en charge postopératoire est tout aussi fondamentale pour 
obtenir chez ces patients, dont les mécanismes défécatoires sont 
toujours altérés, sinon une continence, au moins une propreté 
socialement acceptable.
© 2013 Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.

Summary
Anorectal malformations (ARM) are the result of an abnormal 
development of the terminal part of the digestive tract interesting 
anus and/or rectum that occur early between the sixth and tenth 
week of embryonic development. They carry a malformation 
spectrum of severity depending on the level of disruption of the 
anorectal canal and of the associated caudal malformations (sacrum 
and spine). ARM are associated in over half the cases with other 
malformations that can be integrated in some cases in known 
syndromes. If surgical treatment to restore anatomy as normal as 
possible is indispensable, post- operative care is essential for these 
patients whose defecation mechanisms are altered, to reach if not 
continence, at least a socially acceptable cleanliness.
© 2013 Elsevier Masson SAS. All rights reserved.
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2. Anatomie des MAR

Différentes classifications ont accompagné les progrès de la 
compréhension des MAR et l’évolution des stratégies chirur-
gicales. Dès 1835, Amussat, qui fut l’un des premiers à décrire 
une proctoplastie pour traiter ces « imperforations anales », 
proposa une classification  [1]. La pratique clinique a été 
ensuite longtemps inspirée et guidée par la classification de 
Melbourne 1970, basée sur les travaux de Smith et Stephens, 
qui donnait à la sangle pubo- rectale des muscles releveurs 
un rôle pronostique majeur. On distinguait ainsi les MAR 
hautes, intermédiaires et basses en fonction de la position 
de l’extrémité du cul- de- sac rectal situé respectivement au- 
dessus, au niveau et au- dessous du plan des releveurs  [2]. 
L’introduction de la technique de Peña pour la réparation 
des MAR a conduit à proposer une classification, finalement 
plus simple et correspondant aux stratégies thérapeutiques 
chirurgicales, qui a évolué et est devenue consensuelle en 
2005 lors de la conférence de Krickenbeck [3]. Celle- ci repose 
essentiellement sur l’existence ou non d’une fistule et sur 

son niveau, en séparant les formes fréquentes des formes 
exceptionnelles (Tableaux 1 et 2). Les principales formes de 
MAR sont représentées sur les figures 1 à 4.

3. Embryologie des MAR

Les différentes formes de malformations ano- rectales 
constituent un large spectre malformatif qui s’intègre dans 
une anomalie de mise en place de la partie caudale de l’em-
bryon appelée « bourgeon caudal ». Il s’agit d’un événement 
précoce et complexe débutant à la fin de la gastrulation vers 
la 4e semaine de gestation et qui se développe au cours du 
processus de neurulation secondaire dont il dépend [4]. Ce 

Figure 1. Fistule périnéale (MAR basse) (à gauche : fille, à droite : garçon). 
L’orifice s’ouvre au périnée en avant de la partie basse du complexe 
musculaire strié (en gris). Ce dernier est normalement développé.

Tableau 1
Classification issue de la conférence de Krickenbeck 
(2005) [3].

Formes « classiques » Formes « rares »

Fistule périnéale (cutanée)
Fistule recto-urétrale

Bulbaire
Prostatique

Fistule rectovésicale
Fistule vestibulaire
Cloaque
Absence de fistule
Sténose anale

Poche colique congénitale
Atrésie (sténose) rectale
Fistule rectovaginale
Fistule en H
Autres

Tableau 2
Fréquence des MAR classées selon la classification de 
Krickenbeck (2005) [3].
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recto- urinaire dans les formes hautes de MAR chez le garçon, 
et chez la fille la communication avec la filière génitale qui 
réalise dans sa forme extrême un véritable cloaque avec un 
orifice unique au périnée. En revanche, les formes basses de 
MAR résulteraient d’une anomalie de reperméation de la 
membrane anale. Ces théories ont été remises récemment en 
cause par certains auteurs qui réfutent l’existence d’un stade 
cloacal dans le développement embryonnaire normal [6].
Quels que soient les mécanismes précis de la genèse de ces 
malformations de la partie distale du tube digestif, l’existence 
d’anomalies sacrées et médullaires associées témoigne de leur 
intégration dans le processus complexe de développement du 
bourgeon caudal et de la précocité du trouble organogéné-
tique. Ceci est également soutenu par la présence de MAR 
dans des associations malformatives et dans des syndromes 
impliquant d’autres malformations que pelviennes dont l’as-
sociation VACTERL (Vertebral, Anal, Cardiac, Tracheal, Esopagal 
fistula, Renal, Limb) est l’exemple le plus typique.

4. Épidémiologie des MAR

La prévalence dans la population caucasienne varie, selon les 
séries, de 1/2 500 à 1/5 000 naissances. Le sex-ratio est de 2/1 
en faveur des filles. La majorité des cas est sporadique [7-9].
Certaines études suggèrent le rôle de facteurs environne-
mentaux dans la genèse de ces malformations, en particulier 
le tabagisme paternel, l’obésité ou le surpoids maternel, le 
diabète maternel et gestationnel  [10]. Il semble par ailleurs 
exister une incidence plus marquée des MAR chez les jumeaux 
et les enfants issus de procréation médicalement assistée [11].

5. Éléments du diagnostic

Le diagnostic est rarement fait en période anténatale. On 
retrouve une proportion variable de 1 % à 15 % [12] qui s’élève 
à 36 % en cas d’anomalies associées [9]. À côté des malfor-

Figure 3. MAR haute du garçon (à gauche : fistule recto- bulbaire ; 
à droite : fistule rectoprostatique). Le complexe musculaire est présent 
(en gris), d’autant mieux développé que la fistule est basse.

Figure 4. MAR haute de la fille : cloaque. À gauche, le canal est court, 
le sacrum et le complexe musculaire sont bien développés ; à droite, le 
canal commun est long, le sacrum est incomplet, le complexe musculaire 
hypoplasique.
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prénatale. Une étude analysant le périnée de 13  510 fœtus 
consécutifs, âgés de 16 à 38 SA, a permis de montrer la 
spécificité très importante de la visualisation des fibres du 
complexe sphinctérien anal, qui étaient vues chez tous les 
fœtus sauf chez 17 porteurs de MAR et dont 16 présentent 
des malformations associées  [14]. Ce travail a été conforté 
par une étude similaire mais portant cette fois- ci sur des 
fœtus à risque présentant des malformations associées [15]. 
La réalisation assez systématique aujourd’hui d’une IRM 
fœtale devant une anomalie mal comprise sur l’échogra-
phie va probablement conduire à une augmentation de la 
proportion des diagnostics prénataux de MAR. Dans ces cas, 
l’existence fréquente de malformations associées peut poser 
la question de la poursuite de la grossesse et il est donc 
important que la discussion avec les parents puisse se faire 
avec l’éclairage de l’ensemble des spécialistes concernés.
Dans les rares formes familiales avec identification d’une ano-
malie génétique, comme dans le cas du syndrome de Currarino 
où l’on sait que la transmission est autosomique dominante, 
un conseil génétique est proposé mais reste difficile, même en 
cas d’identification de la mutation de HLXB9 chez le fœtus, en 
raison de la grande variabilité du phénotype dans une même 
famille. Ce sont surtout les anomalies détectées à l’imagerie 
qui vont guider la poursuite ou non de la grossesse [16].
À la naissance, le diagnostic des MAR repose sur l’examen 
clinique et le bilan radiologique. Chez la fille, on s’attachera 
à identifier le nombre d’orifices au périnée afin de ne pas 
ignorer une malformation cloacale qui se présente comme 
un orifice unique. Dans cette situation, on peut d’emblée 
faire la différence entre les formes avec un canal commun 
court, et qui sont de bon pronostic, de celles avec un canal 
commun long, de moins bon pronostic sur l’aspect de la 
vulve et du sillon interfessier peu développés, voire absents 
dans le dernier cas et fréquemment associés à des malfor-
mations sacrées et médullaires (Fig. 4). Il peut être difficile 
d’identifier une fistule périnéale si l’orifice fistuleux est 
petit et situé à la partie toute postérieure de la fourchette 
vulvaire (Fig. 2). Inversement, on peut méconnaître la MAR 

moins antéposée (Fig.  1), mais dans la majorité des cas, il 
n’existe pas de fistule périnéale cutanée et le cul- de- sac 
rectal communique avec la filière urinaire, le plus souvent 
au niveau de l’urètre prostatique (Fig.  3). La constatation 
d’une méconiurie signe cette forme de MAR, mais n’est pas 
toujours observée quand la fistule n’est pas perméable.
La suspicion d’une MAR doit orienter le nouveau- né vers un 
centre expert car elle nécessite une prise en charge précoce 
et spécialisée qui va influer sur l’avenir fonctionnel de toutes 
les fonctions pelviennes de l’enfant.
Les examens complémentaires visent à préciser le type de 
la MAR, haute ou basse, et à identifier les malformations 
associées qui vont influer sur la prise en charge initiale et 
le pronostic. À côté de l’examen clinique qui est essentiel, 
le niveau du cul- de- sac rectal peut être appréhendé sur 
un cliché sans préparation, dit «  invertogramme  », réalisé 
tête en bas, par le repérage du niveau de l’air par rapport 
à la ligne pubococcygienne. La présence de méconium dans 
le cul- de- sac rectal, l’existence d’anomalies sacrées et le 
mauvais repérage du plan périnéal affaiblissent la perfor-
mance de cet examen. L’opacification du cul- de- sac rectal 
a été proposée en particulier dans les formes basses mais 
est aujourd’hui peu utilisée. L’échographie peut, dans des 
mains entraînées, atteindre une sensibilité de 86 %  [17,18]. 
Malheureusement, la nécessité de prendre des décisions 
thérapeutiques en urgence à la naissance ne permet pas 
toujours de disposer de cette expertise. L’intérêt de l’IRM 
est indéniable car cet examen permet d’avoir un excellent 
repérage du cul- de- sac mais également des anomalies 
pelviennes associées qui orientent également sur le type de 
malformation [19]. L’accès à cette technique n’est cependant 
pas toujours possible en urgence.

6. Éléments du pronostic

La forme anatomique de la MAR est bien sûr un élément 
essentiel du pronostic de contrôle de l’élimination fécale. 
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musculo- squelettiques, en particulier du sacrum, 20 % à 
30 % d’atteintes cardiaques (tétralogie de Fallot, CIV, etc.), 
18 % d’autres atteintes digestives (atrésie de l’œsophage, 
etc.), 10 % d’atteintes craniofaciales et 10 % d’anomalies du 
système nerveux central [20]. La réalisation de plus en plus 
systématique d’IRM montre que la fréquence des anomalies 
médullaires a été longtemps sous- estimée et peut atteindre 
34 % dans les séries les plus récentes, en particulier lorsqu’il 
existe une anomalie sacrée  [21]. Trente pour cent de ces 
formes de MAR associées correspondent à un syndrome, à 
une séquence ou à une association malformative clairement 
définis. On parle dans ces cas particuliers de MAR «  syn-
dromiques  ». On peut citer les associations malformatives 

de type VACTERL ou MURCS (MUllerian duct, Renal aplasia, 
Cervico- thoracic, Somite dysplasia), ou les séquences mal-
formatives de régression caudale avec moelle tronquée, de 
sirénomélie, de Klippel Feil ou OEIS (Omphalocèle, Exstrophie 
vésicale, Imperforation anale et anomalies du Sacrum). Des 
anomalies moléculaires de transmission autosomique domi-
nante ou récessive ont été identifiées pour de nombreux 
syndromes polymalformatifs comportant une anomalie 
ano-rectale (Tableau  3). Certaines MAR s’intègrent égale-
ment dans des syndromes avec anomalies chromosomiques, 
les plus fréquentes étant la trisomie 21 et les anomalies du 
chromosome 22 avec le syndrome Cat eye (tétrasomie 22q11) 
et le syndrome de Di George (del22q11.2) (Tableau 4).

Tableau 3
Anomalies moléculaires des MAR syndromiques.

Autosomique dominant Autosomique récessif Récessif lié à l’X-
Dominant lié à l’X
RLX- DLX

Currarino (HLXB9)
Pallister- Hall (GLI3)
Townes- Brocks (SALL1)
Okihiro (SALL4)
Ulnar- mammary (TBX3)
Rieger (PITX2)
Hirschsprung (RET)
Kabuki
G- Opitz (MID1)

Johanson- Blizzard (UBR1)
Côtes courtes- polydactylies (Type III de 
Verma- Naumoff)
Baller- Gerold (RECQL4)
Certaines ciliopathies 
Fraser (FRAS1, FREM2)

G- Opitz (MID1)
Lowe (OCRL)
Hétérotaxie (ZIC3)
FG
Sd de Renpenning (PQBP1)
MIDAS (HCCS)
Christian Sutherland- Haan 
STAR (FAM58A)

Et :
• Syndactilie telecanthus malformations rénale et anogénitale, syndrome pelvien ;
• Dysplaxie squelettique et deficit intellectuel, Dysostose spondylo-costale ;
• Syndrome de Lorve-Kohn-Cohen, Syndrome ODED, Ankyloblépharon filiforme.
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Une mention particulière doit être faite pour le syndrome 
de Currarino. Décrit en 1981, il regroupe historiquement 
3 signes majeurs :
• une agénésie partielle du sacrum dans 92 % des cas, typi-
quement en cimeterre dans 70 % des cas (Fig. 5) ;
• une malformation de l’intestin terminal dans 100 % des 
cas, correspondant à une sténose ano-rectale dans 88 % des 
cas ;
• une tumeur présacrée dans 88 % des cas [22,23] ; celle- ci 
peut correspondre à une méningocèle et/ou à un tératome 
ou plus rarement à un kyste neurentérique. 
Il existe dans ces cas une communication fréquente avec les 
méninges exposant ces patients à un risque de méningite 
spontanée, ou favorisée par les sondages rectaux imposés 
par le syndrome rétentionniste  [24]. En effet, au- delà de la 
malformation ano-rectale qui peut se résumer à un aspect 
infundibulaire sans plis radiés de l’anus (anus dit en « enton-
noir  »), il existe chez ces patients une constipation sévère 
de transit, témoignant d’une neuropathie digestive qui 
reste mal documentée. Une anomalie de la filière génitale 
de type duplication müllerienne a été récemment décrite 
comme un 5e signe de la séquence de Currarino. Enfin, un 
sacrum normal ne permet pas d’éliminer formellement 
ce syndrome puisqu’il a été retrouvé dans environ 5 % des 
Currarino documentés sur le plan génétique. Une mutation 
du gène HLXB9 est retrouvée dans 50 % des cas et parmi 
eux, 80 % de formes familiales à transmission autosomique 
dominante. L’expressivité est variable et la pénétrance 
incomplète, y compris dans une même famille, ce qui rend 
le conseil génétique difficile [25].

7. Prise en charge chirurgicale

Le traitement chirurgical est aujourd’hui bien codifié et 
varie selon les formes anatomiques. Dans les formes basses 
où la partie terminale du canal anal est manquante, une 
réparation chirurgicale en un temps est réalisée, sans 

chirurgicales, en particulier cardiaques. Dans ce dernier 
cas, si le transit n’est pas parfait, il faut savoir réaliser une 
colostomie qui mettra l’enfant en situation confortable, le 
temps que les autres problèmes médico- chirurgicaux soient 
réglés. Ces enfants requièrent néanmoins un suivi rapproché 
et prolongé en raison d’une tendance à la rétention de selles 
pendant toute la petite enfance, et parfois au- delà, pouvant 
conduire paradoxalement à un mauvais contrôle du sphinc-
ter anal [26].
Dans les autres formes (moyennes ou hautes), une première 
colostomie est réalisée, permettant de laisser grossir l’enfant 
avant d’effectuer la réparation chirurgicale qui a lieu vers 
l’âge de 3 ou 4 mois. La technique la plus utilisée aujourd’hui 
est l’ano-rectoplastie postéro- sagittale décrite en 1982 par 
Peña et De Vries, ou PSARP en anglais (Postero- Sagittal Ano- 
RectoPlasty), qui réalise une voie d’abord postérieure dans le 
sillon interfessier permettant de lier la fistule et d’abaisser le 
cul- de- sac rectal en créant un néoanus [27]. Cette technique 
a révolutionné la prise en charge chirurgicale de ces enfants 
car l’abord médian permet de préserver au mieux les struc-
tures musculaires et vasculonerveuses et de réaliser une 
chirurgie dans de bonnes conditions, quel que soit pratique-
ment le niveau du cul- de- sac. Une voie d’abord abdominale 
est nécessaire cependant lorsque le cul- de- sac est très haut 
situé, dans les cas de fistule recto vésicale chez le garçon. 
Avec le développement de la chirurgie mini- invasive, il a été 
décrit en 2000 une technique d’abaissement du cul- de- sac 
rectal par voie de cœlioscopie qui est aujourd’hui utilisée 
systématiquement dans les formes hautes par certains 
centres, uniquement dans les cas de fistule haut située dans 
d’autres centres [28,29].
Quelle que soit la technique de réparation, la colostomie est 
fermée 2 à 3 mois plus tard.
Outre ces 2  situations classiques, il existe des formes plus 
complexes nécessitant le recours à une chirurgie sur le canal 
médullaire (par exemple dans le syndrome de Currarino), 
ou de l’appareil urogénital, en particulier dans les formes 
malformatives extrêmes de type cloaque.
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peuvent être associées à la malformation digestive, il existe 
très probablement des défauts intrinsèques de l’innervation 
périnéale et digestive [30] qui expliquent la persistance des 
résultats fonctionnels médiocres, malgré une réparation 
«  cosmétique  » satisfaisante. La maîtrise des techniques 
chirurgicales a permis depuis quelques années de se consa-
crer à l’amélioration de la prise en charge postopératoire en 
prenant mieux en compte les malformations associées et en 
essayant d’obtenir –  à défaut d’une continence normale  – 
au moins une propreté contrôlée qui soit compatible avec 
une vie sociale satisfaisante. Cette stratégie thérapeutique 
repose sur un suivi à long terme pluridisciplinaire associant 
des chirurgiens mais aussi des pédiatres, des urologues, des 
gastro- entérologues, des neurochirurgiens, des cardiologues 
et des orthopédistes. La place des soins de support dans 
cette prise en charge est fondamentale. L’acquisition d’une 
propreté contrôlée repose sur une évacuation régulière 
des selles, souvent provoquée par des lavements pluri- 
hebdomadaires  [31], voire quotidiens, et une rééducation 
périnéale régulière et adaptée à chaque cas et à chaque âge. 
La diététique joue un rôle très important en modulant la 
consistance des selles et probablement aussi en activant la 
motricité digestive. À défaut d’une telle prise en charge, les 
patients sont exposés soit à un défaut complet de contrôle 
des selles, soit à une constipation opiniâtre conduisant au 
développement d’un mégacôlon ou mégarectum qui ne fait 
qu’aggraver la rétention et l’incontinence [32].
L’implication active du patient et de sa famille dans le 
traitement, le suivi et la réalisation de certains actes théra-
peutiques, sont des conditions indispensables pour tendre 
vers un résultat optimal. Ceci n’est pas toujours facile à 
obtenir car cette pathologie concerne les parties les plus 
intimes de l’individu, et les soins requis contraignent les 
parents (et souvent le patient lui- même) à effectuer des 
gestes invasifs, générateurs de problèmes psychologiques 
et d’une déstabilisation de la cellule familiale. À ce titre, le 
développement de programmes d’éducation thérapeutique 
doit permettre de favoriser l’acceptation et la gestion de 

développement des techniques chirurgicales de type Peña 
ou encore d’abaissement par voie cœlioscopique. De plus, 
ces patients étaient souvent mal pris en charge sur le plan 
des soins de support ou perdus de vue, expliquant ainsi le 
développement d’un mégadolichocôlon sur une rétention 
chronique et la dégradation progressive des fonctions 
motrices digestives. Enfin, la définition de ce que l’on appelle 
bon ou mauvais résultat en termes de continence est très 
variable en fonction des séries. Ainsi, les différentes études 
menées entre 1985 et 2000 rapportaient des résultats très 
variables avec une continence estimée entre 10 et 90 % selon 
les séries et surtout selon le recul par rapport à la chirurgie, 
les chiffres tendant plutôt vers 10 % à 20 % de continence 
lorsque le suivi était prolongé [33-35]. Il est à noter que les 
formes basses présentaient des résultats qui ne semblaient 
pas meilleurs que les formes hautes avec 30 % à 40 % 
d’incontinence [36]. Plus récemment, la conférence de Kric-
kenbeck en 2005 a permis de disposer d’un score consensuel 
permettant de mieux évaluer et comparer les résultats. Une 
des études les plus intéressantes, utilisant ce score et issue 
du travail du réseau allemand dédié aux MAR (CURE- Net), 
porte sur 123 patients âgés de 10  ans en moyenne. Elle 
montre que 70 % des patients présentent des souillures et 
que la continence complète n’est obtenue que dans 40 % 
des patients avec fistule périnéale, 24 % de ceux avec fistule 
vestibulaire, 17 % de ceux avec fistule recto- urétrale et 0 % 
des patientes ayant un cloaque [37]. Ces résultats diffèrent 
de beaucoup de ceux rapportés par l’équipe de A.  Peña 
qui fait état d’un taux de continence respectivement de 
89 %, 64 %, 46 % et de 13 %, 37 % dans les cloaques  [38]. 
Cette différence est probablement liée au programme de 
bowel management mis en place et prôné par l’équipe de 
Cincinnati qui contribue à rendre ces enfants, si ce n’est 
continents, mais tout au moins propres. Un travail anglais 
récent fait état de résultats similaires à ceux rapportés par 
A. Peña avec en moyenne 70 % de continence, c’est- à- dire de 
défécation volontaire sans souillure [39]. Il n’est pas précisé 
dans cette étude les moyens mis en œuvre pour arriver à ces 
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naire adressé à 55 adultes âgés de 18 à 56 ans par l’équipe 
allemande de CURE- Net a ainsi montré que 21 souffraient 
de prolapsus et 18 présentaient un mégasigmoïde/mégacô-
lon. Une sténose du néoanus était présente chez 42 % des 
hommes et 18 % des femmes, et une vessie neurologique 
chez 32 % des hommes et 18 % des femmes. Soixante pour 
cent des femmes et 32 % des hommes présentaient des 
infections urinaires récurrentes  [40]. En ce qui concerne la 
qualité de vie, la plupart des études montrent une altération 
de la qualité de vie par rapport à des groupes contrôles [41]. 
Nous avons récemment montré en revanche, que dans une 
cohorte de 58 patients adultes, identifiés dans le centre de 
référence, le niveau d’étude était supérieur à la population 
générale mais que ces patients occupaient des postes séden-
taires de niveau plus bas que ne le voulait leur qualification. 
Environ 80 % de ces patients avaient une activité sexuelle 
et 62 % des femmes étaient mariées contre 32 % pour les 
hommes. Le taux de fertilité de 1,5 n’était pas différent de 
la population générale [42]. Dans une méta- analyse récente 
reprenant l’ensemble de la littérature sur le sujet, il appa-
raît que les problèmes fonctionnels sont plus importants 
pendant l’enfance que l’adolescence, mais qu’en revanche 
les problèmes psychosociaux dominent à l’adolescence [43]. 
Cette étude montre par ailleurs la difficulté à corréler 
l’altération de la qualité de vie aux troubles fonctionnels, 
soulignant la nécessité d’études longitudinales prenant en 
compte les 2 types d’évaluation, fonctionnelle et qualité de 
vie, pour pouvoir répondre à cette question et donc pour 
améliorer la prise en charge de ces patients à long terme.

10. Conclusion

Les MAR sont donc des pathologies graves qui comportent 
intrinsèquement un risque d’incontinence fécale perma-
nente, éventuellement associée à des troubles urinaires. 
Il existe, en sus de la MAR des malformations associées 
pouvant rentrer dans des syndromes complexes dans plus 

Liens d’intérêts
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article.
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