Duplications digestives : du classique au plus rare
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Les « duplications digestives » regroupent diverses malformations congénitales du tube digestif,
ayant en commun les caractéristiques suivantes : un contact avec un segment de tube digestif, une
paroi musculaire avec deux couches de fibres musculaires lisses et une muqueuse bordée
d’épithélium digestif. C'est une pathologie rare, un cas pour 4500 naissances, sans prédominance de
sexe ou de population, bien que certaines séries retrouvent une prépondérance masculine modérée.
Les symptomes apparaissent le plus souvent chez le nouveau-né (25% dans les premiers mois de vie)
ou dans les premiéres années de vie (70% dans les 2 premieres années) (1-7). Le dépistage anténatal
a modifié cette présentation clinique, permettant un diagnostic préalable a I'apparition de
symptoémes. Leur découverte est plus rare a I’age adulte, mais de nombreuses observations a I'age
adulte sont fréquemment rapportées.

Exceptée la triade de Currarino qui est liée a une anomalie du chromosome 7 de transmission
autosomique dominante, il n’y a le plus souvent pas de facteur génétique identifié. Quelques cas de
duplications ont été observées dans un contexte d’anomalie génétique, sans association
significative : trisomie 2, syndromes de Turner et Klinefelter (8).

Tous les segments de tube digestif peuvent étre concernés, de la bouche a I'anus, avec une nette
prédominance pour I'intestin gréle (47%) et I'’cesophage (20%). La difficulté diagnostique varie selon
le type de duplication, kystique ou tubulaire, sa localisation et I'existence d’'une communication avec
la lumiere digestive. L'imagerie est une étape clé du diagnostic, notamment pour la recherche
d’arguments du diagnostic positif ou différentiel, mais aussi pour la recherche d’anomalies associées.
Les éléments du diagnostic positif sont la présence d’un contact avec le tube digestif, classiquement
mais de facon non exclusive sur le bord mésentérique, le contenu liquidien, la mise en évidence
d’une paroi comportant plusieurs couches.

Le diagnostic de certitude n’est le plus souvent confirmé qu’apres exérese et examen
anatomopathologique. La chirurgie est requise et doit étre au mieux compléte, pour éviter tout
risque de complication ou de dégénérescence maligne.

1 Généralités

1.1 Embryologie:
Différentes théories ont été élaborées quant a I'origine embryologique des duplications, aucune ne
permettant a elle seule d’expliquer le polymorphisme lésionnel. Deux périodes distinctes de
formation de I'intestin primitif puis du tube digestif se succedent :

- Pendant la période précoce d’embryogenése :



e Adhésion anormale entre ectoderme et endoderme (J17), responsable
secondairement d’'un dédoublement de la notochorde, expliquant les fentes
antérieures et la formation de tractus kysto-méningés (kystes neuro-entériques).

e Adhésion anormale entre notochorde et endoderme (J18-19), aboutissant a une
duplication sagittale pré rachidienne, sans anomalie vertébrale, compatible avec
la formation de kystes entériques extra-pariétaux.

- Plus tardivement (J25-J28), pendant la période d’organogenése, certains auteurs évoquent

une anomalie de comblement (fusion médiane) ou une anomalie de reperméabilisation de la lumiére
intestinale. D’autres théories font appel a des anomalies vasculaires ou a la formation d’un
diverticule au point de pénétration vasculaire.

Les hypotheéses précoces d’'anomalie chordale sont actuellement privilégiées.

1.2  Anatomie pathologique:
Les duplications sont le plus souvent uniques mais peuvent étre multiples, habituellement sur le
méme segment de tube digestif, rarement sur des segments différents. Les duplications sont le plus
souvent kystiques (82%) (sphériques, ovalaires, polycycliques), plus rarement tubulaires (18%). Par
définition, elles sont au contact d’un segment de tube digestif, mais ne partagent pas toujours la
méme paroi : elles peuvent étre extra pariétales (adjacentes) ou intra pariétales (sous-muqueuse,
intra-musculaire, sous-séreuse). Il existe cependant de véritables duplications digestives, situées a
distance du tube digestif (rétropéritonéales par exemple) appelées « duplications digestives
isolées ». Les formes non communicantes sont les plus fréquentes. Les duplications communicantes
sont relativement rares (15%), prédominant dans le type tubulaire et dans les formes basses (c6lon,
rectum). Dans ce cas, la communication avec le tube digestif a lieu soit a une seule extrémité
(duplication borgne), soit aux 2 extrémités, soit au centre.

Histologiquement, leur paroi reproduit les différentes couches cellulaires caractéristiques du tube
digestif : musculeuse composée de 2 couches de cellules musculaires lisses et tapissée d’'une
mugqueuse de type digestif. Le type de muqueuse digestive ne correspond pas toujours a celui du
segment de tube digestif adjacent (25 a 30%). Il peut exister du tissu ectopique de type gastrique
(mugueuse squameuse, ciliée, transitionnelle), en particulier pour les localisations cesophagiennes,
duodénales et gréliques (intérét de la scintigraphie au Tc 99m). D’autres tissus ectopiques peuvent
étre retrouvés : pancréatique, lymphoide et parfois respiratoire ou glial. Sur le plan nosologique, les
duplications sont nommeées en fonction du segment du tube digestif auquel elles sont rattachées, et
non pas en fonction du type de muqueuse retrouvé en anatomopathologie.

1.3 Anomalies associées
Elles sont retrouvées dans 30% des duplications digestives (9) et doivent étre recherchées de
principe pour I'orientation diagnostique et les diagnostics différentiels. Il s’agit de malformations
vertébrales (hémi-vertébre, bloc vertébral, fentes vertébrales corporéales) principalement pour les
duplications hautes, mais aussi malformations pulmonaires (séquestration, malformation
adénomatoide kystique du poumon) et cardiaques (defect péricardique). Moins fréquemment sont
décrites I'atrésie des choanes et I’hypothyroidie congénitale (10). Les malformations digestives
(malrotation du mésentere, autre localisation de duplication) et génito-urinaires sont plus
classiguement associées aux duplications de I'étage abdominal et en particulier colorectales.



2 Modes de découverte :

2.1 Dépistage anténatal
Les performances de I'échographie de dépistage anténatal augmentent et de nombreux cas sont
rapportés dans la littérature (11, 12). Le plus souvent, il s’agit de la visualisation directe d’une image
kystique de topographie variable (parfois précoce, des 12 SA (13)). Parfois, la recherche d’anomalie
digestive est initiée par la détection d’un intestin gréle hyperéchogene ou de signes indirects tels que
I’hydramnios, I’ascite ou un épanchement pleural.

Les duplications kystiques (sphériques) non communicantes sont les plus faciles a dépister en
échographie : masse transsonore avec renforcement postérieur. La Iésion a parfois un contenu
hyperéchogéne (protéique ou hémorragique) avec persistance du renforcement postérieur. L'étude

éme

au 3°™ trimestre permet d’objectiver I'aspect classique en « double wall » ou « muscular rim sign»

voire d’observer un péristaltisme pathognomonique (14).

Les duplications tubulaires sont le plus souvent méconnues car elles n’exercent pas d’effet de masse
et sont difficiles a distinguer du tube digestif normal. Ce sont plus souvent les anomalies associées
(vertébrales ou génito-urinaires) qui sont décelées.

Quel que soit I’étage mais tout particulierement pour les formes cervico-thoraciques et pré-sacrées,
une surveillance échographique et un complément d’imagerie par IRM feetale (9, 15, 16) sont
souhaitables : étude des caractéristiques de la Iésion, de ses rapports, des éventuelles complications,
recherche d’anomalies associées, vertébrales et génito-urinaires en particulier. Il faut par ailleurs
compléter le bilan dans le contexte d’anomalies digestives (caryotype, étude des enzymes digestives
du liguide amniotique, recherche de mutations en faveur d’'une mucoviscidose).

Le diagnostic d’une Iésion kystique intra-abdominale ne compromet en principe pas la grossesse en
cours, une simple surveillance est la régle si la Iésion est isolée. A I'étage cervical, il est nécessaire
d’évaluer le risque de détresse respiratoire néonatale, et proposer une prise en charge en maternité
de niveau 3 (17). A I'étage thoracique, il peut s’associer un épanchement pleural, parfois un
hydramnios quand la lésion est compressive sur I'cesophage. Le diagnostic différentiel est difficile
avec les autres masses médiastinales kystiques : kyste bronchogénique, tératome kystique,
lymphangiome. L’association a des malformations vertébrales peut étre évocatrice.

A I’étage abdominal, certains diagnostics différentiels sont d’élimination aisée (distension des voies
urinaires) mais des anomalies génito-urinaires peuvent étre associées aux duplications. La
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visualisation d’'une masse kystique intra abdominale avant le 3°™ trimestre, ne correspondant pas

aux images liquidiennes normales (estomac, vésicule biliaire, vessie) et sans rapport avec les voies
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urinaires est évocatrice. Au 3™ trimestre, les diagnostics différentiels sont plus nombreux et la
détection plus difficile (réplétion du cadre colique). Les diagnostics différentiels sont souvent
difficiles a éliminer, qu’il s’agisse de kyste mésentérique, kyste du cholédoque, diverticule de Meckel
kystique, lymphangiome, découverts relativement tot dans le suivi de grossesse. Le kyste de I'ovaire
eme

survenant classiquement au 3°™ trimestre chez un foetus de sexe féminin peut étre plus facilement

évoqué.



2.2 Signes cliniques génériques
Les symptomes révélateurs varient selon la localisation, mais certains caractéres sont retrouvés quel
gue soit le niveau (2). La symptomatologie peut étre tres fruste, sinon absente. Le diagnostic peut
alors étre tardif et fortuit lors d’un bilan réalisé pour un autre motif. Les signes révélateurs sont le
plus souvent en rapport avec une complication, liée a I'effet de masse de la Iésion, a une surinfection
ou a la nature de la muqueuse propre de la duplication.

2.2.1 Syndrome tumoral et autres symptomes classiques
Rarement la lésion est palpable, sous forme d’une masse plus ou moins fluctuante.

- A I’étage cervical, si la lésion est d’emblée volumineuse, il peut exister une dysphagie et/ou un
stridor, une géne respiratoire de gravité variable en fonction de la taille de la Iésion et du degré de
compression des voies aériennes supérieures.

- A l'étage thoracique, on retrouve des signes d’obstruction cesophagienne partielle : dysphagie ou
régurgitations, des signes de compression bronchique avec possible emphyséme ou atélectasie
lobaire, ou de compression trachéale : troubles respiratoires avec toux et cyanose lors de
I'alimentation (18). Une décompensation respiratoire peut survenir suite a I'augmentation brutale de
volume de la Iésion. Il peut exister des infections pulmonaires récurrentes.

- A l'étage abdominal, les signes d’obstruction partielle avec épisodes de sub-occlusion peuvent
conduire au diagnostic. Parfois des symptomes aspécifiques, peu sévéres retardent le diagnostic
(vomissements, épisodes transitoires de météorisme). Une présentation plus aigué peut étre
observée : hématémese, occlusion mécanique par volvulus de I'anse porteuse de la duplication ou
obstacle endoluminal (duplication intra murale), invagination intestinale aigué (11). Pour les formes
duodénales, il existe un risque spécifique de survenue de pancréatite ou de complication biliaire par
compression de la voie biliaire principale. Les formes colorectales peuvent étre suspectées devant
I'existence d’anomalies périnéales ou de malformations ano-rectales (pneumaturie/méconurie).

Enfin, en cas de malformation complexe, faisant communiquer le tube digestif avec les espaces
méningés, comme dans les kystes neuro-entériques, une méningite ou une compression médullaire
peuvent survenir (19).

2.2.2 Complications en rapport avec le type de muqueuse digestive :
La présence de tissu ectopique, sécrétant des sucs gastriques et/ou pancréatiques peut étre a
I’origine de complications aigués séveres ou d’épisodes inflammatoires parfois douloureux
récurrents. Ceux-ci peuvent générer une augmentation brutale de volume de la Iésion, avec une
compression des organes de voisinage, une décompensation aigué. Il existe également un risque de
perforation de la paroi de la duplication a I'occasion de ces poussées inflammatoires, avec
fistulisation aux organes voisins : tube digestif adjacent ou arbre respiratoire (20-22).

Les complications hémorragiques liées a la présence muqueuse gastrique peuvent entrainer une
anémie chronique sur saignement occulte (23, 24). Il existe enfin un risque d’hémorragie grave par
érosion de structures artérielles adjacentes, notamment bronchiques (hémoptysie), mais la survenue
de ce type de complication est rarissime car souvent précédée de manifestations inflammatoires



douloureuses, conduisant a la réalisation d’explorations complémentaires et au diagnostic avant ce
stade ultime.

3 Caractéristiques communes en imagerie

3.1 Formes kystiques
Elles sont le plus souvent sphériques et non communicantes.

Les radiographies simples si elles sont pratiquées, peuvent montrer une opacité de densité hydrique
homogene, refoulant les structures adjacentes. Dans les formes compliquées, il peut exister des
signes d’occlusion ou de perforation.

L’échographie montre une formation kystique anéchogene avec renforcement postérieur en cas de
contenu purement liquidien, parfois finement échogéne voire hyperéchogéne en cas de contenu
protéique ou hémorragique, mais avec un renforcement postérieur restant présent (3, 11, 25, 26).
Cet aspect peut étre visible en anténatal, dés 12 SA. L'aspect de la paroi est classiquement trés
évocateur, comportant une couche interne hyperéchogene (muqueuse) séparée de la limite externe
hyperéchogéne (séreuse) par une couche hypoéchogene (musculaire lisse), donnant une image en
cible : « muscular rim sign » ou « double wall » (27). Un aspect en Y du raccordement de la paroi de
la duplication au tube digestif adjacent serait plus spécifique, mais implique une topographie sous-
séreuse de la lésion, ce qui n’est pas toujours le cas (28, 29). L’écho-endoscopie peut également étre
utile (30).

Les principaux diagnostics différentiels restants a I’étage abdominal sont le kyste de I'ovaire avec
torsion annexielle et le diverticule de Meckel. En cas de contenu hyperéchogéne, la couche
hyperéchogéne interne peut ne pas étre visualisée, responsable de faux-négatifs (26). L'existence
d’un péristaltisme au sein de la structure (9, 13) a été décrite comme pathognomonique de ces
|ésions, mais n’est pas toujours objectivée.

L’opacification digestive met en évidence une empreinte extrinseque sur le segment digestif voisin
et un refoulement des autres structures adjacentes (trachée, anses digestives...) et rarement un arrét
complet de la progression du contraste. Il peut exister une communication avec le tube digestif, mais
elle est le plus souvent secondaire a une complication (perforation inflammatoire avec ulcération et
hémorragie). Dans ce cas, on peut objectiver un niveau hydro aérique et un passage du produit de
contraste dans la Iésion.

La tomodensitométrie retrouve une formation kystique a contenu liquidien (le plus souvent
isodense, <20 UH), dont la paroi se rehausse finement aprés injection, au contact d’un segment de
tube digestif normal. L'ingestion de produit de contraste préalable peut permettre de visualiser la
communication (31). Les formes compliquées peuvent étre trompeuses : 'aspect inflammatoire de la
paroi associé a un centre liquidien peut évoquer a tort une tumeur nécrosée. La masse peut paraitre
spontanément dense dans les formes hémorragiques, évoquant alors une masse tissulaire.

L'IRM montre une masse kystique, dont le contenu est classiquement liquidien, en hyposignal T1 et
hypersignal T2 franc, se rehaussant finement en périphérie apres injection. Le contenu parait parfois
spontanément en hypersignal T1 (contenu protéique ou hémorragique). Cette imagerie est
particulierement indiquée en anténatal (recherche d’anomalies associées) et dans les formes basses
(diagnostics différentiels d’une masse pré sacrée) (32).



La scintigraphie au Technétium 99m permet de rechercher I'existence de muqueuse gastrique
ectopique, fréquente dans les duplications, argument fort pour le diagnostic positif (le principal
diagnostic différentiel restant le diverticule de Meckel), et permet la recherche d’autres localisations
de muqueuse gastrique ectopique, pouvant correspondre a une anomalie associée (diverticule de
Meckel, duplications digestives multiples). Il faut cependant se méfier des faux positifs surtout quand
il existe une hémorragie digestive ou une pathologie inflammatoire.

3.2 Formes tubulaires
Les formes tubulaires non communicantes ou communicantes aux 2 extrémités restent le plus
souvent silencieuses, trés difficiles a distinguer du tube digestif normal et moins souvent a l'origine
de complications. Quand il existe une communication proximale avec un bout distal borgne, la
radiographie sans préparation peut visualiser une image aérique anormale et parfois un stercolithe
(formes colo rectales). Aprés opacification, elles sont classiquement décrites comme un
« dédoublement » de I'image digestive normale, visible au mieux sur les clichés tardifs. Les formes
basses complétes peuvent comporter 2 orifices périnéaux (double anus vrai ou fistule périnéale).
Dans ce cas, une double opacification rétrograde peut étre envisagée avec 2 contrastes de tonalités
différentes (33).

4 Particularités selon le siege et diagnostics différentiels :

4.1 Région cervicale

4.1.1 Duplications bucco-pharyngées
Elles sont exceptionnelles. Elles sont frontales, avec dédoublement de la langue et du pharynx
(phénomene de diplogenése longitudinale symétrique). Il peut étre difficile de distinguer un
diverticule pharyngé congénital et une duplication pharyngée communicante, ceci pouvant
représenter une seule et méme lésion. Les principaux diagnostics différentiels des formes non
communicantes sont la ranula, ’'hémangiome, le kyste dermoide et le lymphangiome kystique pour
la région linguale (34-36).

Si elles sont décelées en anténatal (37, 38), elles doivent conduire a un avis chirurgical et pédiatrique
spécialisés avant la naissance, afin d’évaluer le risque de détresse respiratoire néonatale et la
nécessité d’hospitalisation de la mére dans une maternité de niveau 3. La réalisation d’un geste in-
utero pour diminuer le volume Iésionnel ou d’opérer d’emblée en salle de naissance (procédure
EXIT).

4.1.2 Duplications de I'cesophage cervical
L’échographie est intéressante si la lésion est kystique ou vue en anténatal. Si la duplication est
communicante et contient de I'air, elle est plus facilement visualisée sur les radiographies simples
avec parfois un niveau hydro-aérique au sein de la duplication. Les radiographies simples peuvent
montrer une empreinte sur la trachée. Le TOGD peut montrer une empreinte sur I'cesophage et une
opacification si la Iésion est communicante.

En I'absence de communication, le diagnostic différentiel avec les autres Iésions kystiques cervicales
est difficile (lymphangiome kystique, kyste branchial). Seul le kyste du tractus thyréoglosse est plus
facilement éliminé du fait de sa topographie médiane et de son caractere mobile a la déglutition.



4.2 Etage thoracique
A ce niveau, I'embryologie est particulierement complexe, I'intestin primitif étant a la fois le
précurseur de I'arbre trachéo-bronchique et de I'cesophage (39). Les kystes médiastinaux postérieurs
sont décrits sous le terme général de « duplication de l'intestin primitif ». Les rapports sont variables
entre la Iésion, I'cesophage, la trachée, les bronches, les poumons et les autres organes intra
thoraciques. L'épithélium qui recouvre leur paroi peut étre de type gastro-intestinal ou respiratoire
(40), parfois les 2 types sont associés. On distingue de ce fait, bien qu’ils aient une méme origine
embryologique, les kystes bronchogéniques et les duplications cesophagiennes, appelées également
kystes entériques. La survenue de sténoses congénitales de I'cesophage procede de mécanismes
embryologiques communs (39).

4.2.1 Duplications cesophagiennes « simples » :
Il s’agit de lésions kystiques localisées pour 2/3 d’entre elles dans le médiastin postérieur et a droite,
au contact de I'cesophage. 80% sont non communicantes (41, 42). Le tiers supérieur de I'cesophage
est le plus fréqguemment atteint. L’épithélium est de n’‘importe quel type gastro-intestinal, mais des
flots d’épithélium respiratoire peuvent étre retrouvés. Le kyste comporte un épithélium digestif
sécrétant non cilié. En I'absence de communication, sa croissance est rapide, expliquant la survenue
de manifestations cliniques au cours de la premiére enfance. Les complications sont plus fréquentes
et plus précoces quand il existe de la muqueuse gastrique ectopique. Les duplications de topographie
adjacente a I'cesophage sont appelées kystes entériques, celles de topographie intra pariétale sont
appelées duplications cesophagiennes intra-murales.

4.2.1.1 Duplications cesophagiennes intra-murales :

Ce sont les moins fréquentes. Les malformations vertébrales associées sont exceptionnelles. On
distingue :

- Formes non communicantes : le plus souvent kystiques, facilement diagnostiquées lors d’un transit
opaque cesophagien, avec une image d’empreinte se raccordant a angle aigu sur la face latérale
droite ou postérieure de I'cesophage, en rapport avec une opacité arrondie ou ovalaire, ne
correspondant pas a une structure anatomique habituelle sur les radiographies.

- Formes communicantes : plus souvent tubulaires, elles se présentent comme des diverticules. La
communication peut étre congénitale ou acquise (secondaire a une perforation ulcéreuse ou a une
surinfection du kyste). Il existe alors un niveau hydro-aérique voire un passage de contraste dans la
|ésion. Chez le grand enfant, |'orifice proximal peut étre visualisé dans la lumiére cesophagienne en
fibroscopie (43).

4.2.1.2 Duplications cesophagiennes adjacentes ou kystes entériques :
Il n’y a pas d’anomalie vertébrale classiquement associée. Les aspects radiographiques et
échographiques sont classiques, montrant une masse du médiastin postérieur, pouvant réaliser une
image de compression extrinseque sur I'cesophage au TOGD. L’échographie trans-cesophagienne
pourrait avoir un réle, mais reste de réalisation difficile chez I’enfant, surtout en bas age (44, 45).

La tomodensitométrie et/ou I'IRM confirment la nature kystique de la masse, ses rapports et
permettent d’exclure certains diagnostics différentiels tels que le neuroblastome. L'IRM en



particulier confirme le caractere liquidien du contenu de la Iésion quand elle est échogene en
échographie ou encore dense en scanner du fait d’un contenu mucoide.

4.2.2 Kyste neuro-entériques
IIs sont particulierement fréquents a I’étage thoracique, mais peuvent étre présents sur toute la
hauteur du rachis. lls seront détaillés dans le chapitre des formes particulieres. Elles sont quasiment
toujours associées a des malformations vertébrales.

4.2.3 Malformations associées aux duplications thoraciques :
Plusieurs types d’anomalies associées aux duplications cesophagiennes ont été décrits en dehors des
anomalies vertébrales. Elles sont de plus en plus souvent détectées en anténatal (9, 46, 47). Il s’agit
d’anomalies digestives (atrésie de I'cesophage, autre duplication digestive), d’anomalies
pulmonaires : (atrésie trachéale, MAKP, séquestrations). D’autres anomalies sont plus rares : hernies
diaphragmatiques, hernies hiatales et defect péricardique (48).

4.2.4 Kystes bronchogéniques :
lIs sont anatomiquement reliés a une bronche souche et bordés d’un épithélium principalement
respiratoire. Ces kystes sont plutot situés dans le médiastin moyen : ils peuvent comprimer
I’cesophage et seul I'examen anatomopathologique peut alors différencier avec certitude un kyste
bronchogénique et une duplication cesophagienne.

4.3  Etage abdominal
Les duplications digestives doivent étre évoquées devant toute masse kystique intra-abdominale du
feetus et de I'enfant. L’élément d’orientation diagnostique le plus fiable est constitué par I'aspect
typique de la paroi de type « digestif » en échographie. La topographie sur le versant mésentérique
de I'anse est également un signe de valeur. Les duplications tubulaires communicantes contenant de
I'air ou des stercolithes sont de diagnostic plus facile, surtout si elles sont opacifiées lors d’un transit
opaque (formes borgnes, communiquant par le bout proximal) ou si elles fixent en scintigraphie.
Dans tous les autres cas, le diagnostic est difficile.

Il existe de multiples diagnostics différentiels, d’élimination difficile avant I'intervention voire
I’analyse anatomopathologique de piece opératoire : kyste de I'ovaire, kyste du mésentére ou de
I’épiploon, diverticule de Meckel kystique, kyste omphalo-mésentérique, kyste de I'ouraque.

4.3.1 Duplications gastriques :
Ce sont les plus rares a cet étage. La clinique peut étre tres bruyante, avec un tableau de
vomissements et d’hématémeése, de perforation ulcéreuse ou parfois de pancréatite aigué. Les signes
sont parfois trompeurs : fievre, anémie et tachycardie, diarrhée, douleurs abdominales, masse
palpable parfois extériorisée au niveau de I'ombilic (49). En présence d’une communication, il existe
un risque d’infection a Helicobacter pylori et d’ulcération (50). A I’dge adulte, une duplication
méconnue peut se manifester par la survenue d’une ulcération (51), d’'une tumeur carcinoide ou
d’un adénocarcinome.

4.3.1.1 Duplications kystiques non communicantes :
Elles sont localisées le long de la grande courbure. Le kyste peut étre intra mural, adjacent ou
pédiculé, parfois connecté avec le pancréas. L’épithélium est de type gastrique, intestinal,



pancréatique ou respiratoire et des foyers de tissu carcinoide sont rapportés. Cliniguement, la masse
est parfois palpable, mobile, associée a des vomissements. Chez le nourrisson, le tableau peut
simuler une sténose du pylore. En échographie, le diagnostic de kyste intra mural est aisé, de méme
au TOGD. Il est beaucoup plus difficile dans les autres cas. Une lésion pseudokystique intra
pancréatique peut faire suspecter une pancréatite chronique, néanmoins, le reste du pancréas reste
d’aspect normal. Dans ce cas, il faut noter la fréquence d’anomalies associées des canaux bilio-
pancréatiques et une éventuelle communication de la duplication a ce niveau. Il peut exister une
communication secondaire par perforation inflammatoire avec le duodénum, le jéjunum ou
|’estomac (50, 52).

4.3.1.2 Duplications gastriques communicantes :
Tres rares, ce sont des lésions le plus souvent tubulaires, rattachés a la grande courbure gastrique,
présentant une communication proximale au niveau de I'antre ou du pylore et un bout « distal »
classiquement intra abdominal. Le diagnostic est aisé quand I'opacification digestive montre une
image de « double estomac ». Cet aspect de « dédoublement » peut se prolonger a I'étage
thoracique (duplication cesophagienne associée) et ne doit pas étre confondu avec une duplication
trans-diaphragmatique du gréle (53) (cf chapitre dédié aux formes particuliéres).

4.3.1.3 Duplications pyloriques
Elles sont rares, parfois isolées et dans ce cas plutot de topographie intra murale, parfois étendues a
I’estomac ou au duodénum. Elles sont le plus souvent non communicantes (54, 55). Les formes intra-
murales peuvent simuler une sténose hypertrophique du pylore y compris en échographie. Comme
les duplications gastriques et duodénales, elles peuvent avoir un développement intra pancréatique,
s’associer a des anomalies malformatives du pancréas et des canaux bilio-pancréatiques qui
compliquent la prise en charge (56-58).

4.3.1.4 Malformations associées

L'association duplication gastrique, ectopie de tissu pancréatique et duplication des canaux
pancréatiques est classique (59). D’autres anomalies sont parfois notées : séquestrations
pulmonaires, malformations biliaires, pancréatiques, autre localisation de duplication digestive,
malrotation digestive, diverticule de Meckel, kyste du mésentere, atrésie ano-rectale, syndrome de
Turner, anomalies vertébrales (60, 61).

4.3.2 Duplications duodénales :
Elles sont un peu plus fréquentes (7%) et sont essentiellement kystiques et toujours adjacentes au
bord mésentérique du duodénum et donc en rapport tres étroit avec le pancréas, classiquement
développées aux dépens du 2°™ ou 3°™ duodénum (56, 62). L’épithélium est le plus souvent de type
duodénal, mais dans 15% des cas il existe une ectopie de muqueuse gastrique associée, parfois
d’autres tissus ectopiques (pancréatique, respiratoire) (63).

Le diagnostic, quand il n’est pas fait en anténatal, est habituellement porté dans les premieres
semaines de vie, les signes cliniques associant une masse palpable et un syndrome occlusif haut :
vomissements, bilieux ou non selon la topographie par rapport a la papille. D’autres symptomes plus
rares peuvent étre révélateurs : douleurs abdominales, nausées, hémorragie aigué ou chronique
avec anémie, poussées fébriles (inflammatoires ou par surinfection du kyste), ictere (compression de
la voie biliaire principale : diagnostic différentiel avec un kyste du cholédoque difficile, possibilité de



duplication de la vésicule biliaire associée), hépatite ou pancréatite aigué ou chronique (compression
ou communication avec le Wirsung, malformation pancréatique associée : pancréas annulaire ou
ectopique), occulsion néonatale avec apple-peel syndrome (64-70).

L’échographie montre une masse kystique caractéristique (71). Celle-ci peut étre intra pancréatique,
le plus souvent dans la téte du pancréas (51%) (45). Il est important d’évaluer le retentissement sur
les voies biliaires, le canal de Wirsung et les éventuels signes de pancréatite Le TOGD montre une
compression extrinséque du genu superius « en bec d’oiseau ». Si la masse se développe vers I'avant
sans compression duodénale, le diagnostic est plus difficile. Il est intéressant de réaliser une étude
du pancréas et des canaux bilio-pancréatiques, par une bili-IRM (45). Certaines duplications
duodénales se prolongent a I'étage thoracique, appelées duplication transdiaphragmatique,
développées dans le chapitre consacré aux formes particuliéres.

Les principaux diagnostics différentiels sont la cholédochocele, le kyste du cholédoque, les
malformations lymphatiques et kystes du mésentére.

4.3.3 Duplications de lI'intestin gréle :
Ce sont les plus fréquentes (57%). Le diagnostic anténatal est de plus en plus fréquent (2, 9, 10, 72).
Elles siegent le plus souvent sur le gréle distal (iléon : 60%) (73). Elles ont une vascularisation
commune avec le tube digestif voisin et se situent sur son versant mésentérique (13). Elles sont le
plus souvent kystiques, sphériques, accumulant des sécrétions, augmentant de volume
progressivement jusqu’a comprimer le gréle normal. Elles peuvent étre multiples (74). Les formes
tubulaires sont rares. En I'absence de diagnostic anténatal, les symptémes surviennent dés les
premiers mois de vie, révélés sur un mode chronique : douleurs, nausées, épisodes sub-occlusifs,
anémie sur saignement occulte ou de fagon aigué du fait de la survenue de complications. Les
malformations associées sont trés rares mais une atrésie du gréle est possible (75).

4.3.3.1 Imagerie en dehors d’une complication
L’ASP peut étre normal ou montrer une masse ronde de tonalité hydrique qui déplace le gréle
adjacent. Il peut exister des calcifications pariétales ou des stercolithes intra kystiques. L’aspect
échographique est habituel pour les formes kystiques. Les duplications tubulaires ne peuvent étre
visualisées que si elles sont distendues (extrémité distale borgne) (28).

Le transit opaque du gréle, de réalisation exceptionnelle actuellement, montre une masse
extrinséque de l'intestin et n’opacifie que rarement la cavité dans les formes kystiques
(communication secondaire). Les formes tubulaires sont plus souvent communicantes et se
remplissent plus facilement, donnant un aspect de dédoublement de la lumiére. S’il existe seulement
une communication distale, la Iésion peut ne pas s’opacifier.

4.3.3.2 Présentation aigué

Elle dépend du type de complication. La survenue d’une occlusion peut étre liée a une invagination
ou un volvulus de I'anse porteuse de la duplication (76, 77). L'imagerie peut montrer le niveau
d’obstruction (jonction gréle plat / gréle dilaté) et I'éventuelle masse responsable. Elle ne permet
cependant pas d’éliminer I’hypothése d’un kyste du mésentéere ou omphalo-mésentérique. La cure
est également chirurgicale. Quand il existe une invagination, I'échographie peut montrer une image
kystique au contact ou au centre du boudin. La réduction par lavement est souvent incomplete et le



traitement doit étre chirurgical, qu’il s’agisse d’une duplication digestive ou d’une autre tumeur
bénigne sous-jacente (diverticule de Meckel kystique, hamartome...). Parfois la réduction est
obtenue, ce qui peut retarder le diagnostic et conduire a des épisodes répétés d’invagination (78,
79).

En présence de muqueuse gastrique ectopique, des complications a type d’hémorragie, parfois
grave, peuvent également étre un mode de révélation aigug, sans que I'imagerie ne soit spécifique.
Le diagnostic différentiel avec le diverticule de Meckel, surtout dans sa forme kystique, reste délicat
(80). La topographie sur le versant mésentérique de I'anse est caractéristique mais parfois difficile a
objectiver en imagerie. Cette muqueuse ectopique peut étre responsable d’un amincissement
progressif de la paroi du kyste, d’'une inflammation locale importante allant jusqu’a former une
pseudotumeur du mésentere (21) ou a se rompre en péritoine libre ou dans une anse digestive
voisine (81).

Chez I'adulte, dans % des cas la duplication se révéle par I’existence d’une tumeur maligne (82),
adénocarcinome ou tumeur a cellules squameuses.

4.3.3.3 Formes particuliéres de duplications du gréle :
Il peut exister des duplications jéjunales ou iléales tubulaires trans-diaphragmatiques, parfois
rattachées a une vertebre, pouvant méme réaliser une forme trans-diaphragmatique de kyste neuro-
entérique. Les duplications du gréle peuvent étre compléetes ou multiples, ou associées a d’autres
localisations de duplications.

4.3.3.4 Anomalies associées aux duplications du gréle :
Elles sont fréquentes : atrésies iléales et intestin court congénital (pouvant étre secondaires a un
volvulus ou une invagination anténatale), malrotation du mésentere, diverticule de Meckel (83),
kyste omphalo mésentérique. Les anomalies vertébrales sont rares.

4.3.4 Duplications du colon, du rectum :
Les duplications appendiculaires sont trés rares ; elles doivent néanmoins étre évoquées lorsqu’un
appendice sain est retrouvé en présence d’un véritable syndrome appendiculaire ; plusieurs formes
anatomiques sont décrites (84). Les duplications coliques représentent 10 a 15% des localisations, les
formes rectales environ 5% (85). Elles sont un peu plus fréquentes chez les filles et se manifestent
généralement avant I’dge de 2 ans (1, 85). Elles sont le plus souvent kystiques et intra murales. 60 a
80% sont associées a d’autres malformations (86, 87), d’autant plus pour les formes tubulaires. Elles
sont situées sur le versant mésentérique de I'anse porteuse et de topographie plutét postérieure
pour le rectum, mais des duplications antérieures ou latérales sont décrites (88-90).
Histologiquement, il peut exister du tissu urothélial dans leur paroi, en particulier dans les formes
associées a des malformations du tractus urinaire (91).

Le diagnostic des formes kystiques est de plus en plus souvent évoqué en anténatal, mais reste de
confirmation difficile devant les multiples diagnostics différentiels a cet étage. Pour les formes
tubulaires, ce sont les signes de malformations associées qui sont parfois dépistés (omphalocele,
mégavessie, cloaque, anomalies vertébrales, rein absent ou ectopique) (92, 93). Parfois on objective
en anté ou périnatal des stigmates de péritonite méconiale.



Cliniqguement, les formes kystiques hautes sont aspécifiques, avec parfois des épisodes douloureux
inflammatoires, des troubles du transit, des épisodes sub-occlusifs, rarement une masse palpable.
Les formes rectales peuvent simuler des symptémes d’une maladie de Hirschprung ou étre
responsable d’un prolapsus ou d’hémorroides. Les complications classiques sont les poussées
inflammatoires souvent douloureuses, I'ulcération, I’hémorragie avec rectorragies, |'invagination
colique (94), la surinfection avec possible perforation et fistulisation a la peau ou a un organe
adjacent (20, 95, 96), ascite (97, 98) ou formation d’une pseudo tumeur du mésentére (99).

Les formes associées a des anomalies périnéales, en particulier a des malformations ano-rectales
sont plus facilement diagnostiquées deés la naissance. Des polypes peuvent étre observés et la
survenue d’un adénocarcinome semble plus fréquente que dans les autres topographies de
duplication (87).

En imagerie, I’ASP peut montrer des calcifications (100), soit pariétales secondaires aux poussées
inflammatoires, soit intra luminales correspondant a un stercolithe. L’échographie peut retrouver ces
calcifications, observer un péristaltisme ou de I'ascite, probablement en rapport avec une
perforation. Elle doit s’attacher a rechercher des malformations associées, notamment de I'appareil
génito-urinaire et du rachis si possible (<1 mois de vie).

Le lavement quand il est réalisé montre une empreinte extrinseque sur le segment colique porteur
avec refoulement des anses digestives adjacentes et parfois un arrét complet de la progression du
contraste. Les formes tubulaires communicantes en proximal peuvent étre opacifiées au temps tardif
d’un transit du gréle. Celles qui communiquent aux 2 extrémités sont trés rarement mises en
évidence, car tres difficile a distinguer du tube digestif normal. L'IRM est particulierement
intéressante pour les formes rectales, pour les diagnostics différentiels (méningocéle, tératome,
neuroblastome) (85, 86, 91) et permet la recherche d’anomalies associées, génito urinaires et
vertébrales.

4.3.4.1 Formes isolées

En I'absence de communication, la duplication augmente de taille par la sécrétion de mucus. Quand
il existe une communication proximale et une extrémité distale borgne, on note une distension
progressive de la duplication, favorisant la survenue de symptémes et de complications.

Les duplications tubulaires longues concernent parfois la totalité du colon et du rectum et peuvent se
terminer soit par un deuxiéme orifice anal sagittal, soit par une fistule (50%) plus ou moins haut
située (vessie, urétre, vagin, périnée), soit rejoindre parfois trés bas le rectum voire I'anus par un
orifice de communication distale (87, 101). La présence d’un deuxiéme anus ou communication
distale avec le rectum est le plus souvent asymptomatique (102). La duplication digestive peut étre
compléte, avec dédoublement d’autres structures habituellement impaires : caecum et appendice,
anus (33, 103-105).

Pour les formes coliques kystiques parfois calcifiées, les principaux diagnostics différentiels sont le
kyste mésentérique, le tératome ovarien ou présacré, le stercolithe appendiculaire, I'adénopathie
calcifiée, le neuroblastome, les sarcomes (rhabdo, leio), le chordome, le lymphangiome kystique.
Lorsgu’elles sont de topographie antérieure, il faut penser chez la petite fille a hydrocolpos,
hydrométrocolpos et a I’'hydrosalpynx (90, 106).



4.3.4.2 Formes associées a une malformation ano-rectale

50% des duplications tubulaires colorectales sont associées a une fistule distale ou a une
imperforation anale (33, 87). Différentes formes sont décrites, associées a divers degrés de
malformations ano-rectales. Si un seul des 2 colons présente un orifice périnéal, il est considéré
comme le colon propre et I'autre comme le colon dupliqué (107). S’il n’y a pas d’orifice périnéal, celui
qui présente une fistule urétrale est considéré comme le colon propre (aspect classique des
malformations ano-rectales isolées) (101). Il existe ainsi des anomalies périnéales ou urinaires qui
révelent la malformation ano-rectale et permettent d’objectiver la duplication associée : mégavessie
en anténatal, puis anomalies orificielles (fistule, anus en trop), pneumaturie, méconurie, infections
urinaires a répétition. Parfois la malformation ano-rectale associée a la duplication digestive,
s’intégre dans un contexte plus global de type séquence VACTERL.

4.3.4.3 Syndrome de régression caudale partielle
Il associe des anomalies digestives, urogénitales et osseuses, unilatérales, qui peuvent étre
retrouvées en association avec une duplication digestive. Ainsi sont rapportés une hypoplasie du rein
gauche, avec des hémivertébres lombosacrées, une hypoplasie de I’hémipelvis gauche et du membre
inférieur gauche associés a une duplication du colon transverse (99).

4.3.4.4 Syndrome de Currarino
La triade de Currarino est a la frontiere entre les 2 précédentes formes décrites : association d'une
agénésie partielle du sacrum, d’'une masse présacrée et d’'une malformation anorectale. Le syndrome
se transmet sur le mode autosomique dominant, avec une faible pénétrance et une expressivité est
variable (géne sur le chromosome 7). L'atteinte est plus fréquente chez les filles, avec des anomalies
génito-urinaires associées fréquentes.

4.3.5 Duplications anales
Elles sont trés rares (108). Elles concernent principalement les filles (91%) et sont le plus souvent
tubulaires, sans communication proximale spontanée avec le tube digestif, parfois secondairement a
une ulcération. Il existe par contre le plus souvent un orifice distal fistuleux, situé en arriére de I'anus
(70%). Elles sont également associées a d’autres malformations dans environ 45% des cas,
vertébrales et génito-urinaires principalement. L'échographie et I'[RM sont indiquées. L’opacification
par la fistule quand elle est possible permet d’évaluer la longueur de la duplication.

5 Formes particuliéres :

5.1 Kyste neuro-entérique
Il s’agit d’une forme particuliere de duplication digestive, associée a des anomalies vertébrales et
conservant des rapports avec le canal médullaire et les méninges (19) voire la peau de la face dorsale
du corps dans la forme la plus compléte (split notochord syndrome). Différentes portions du trajet
entre l'intestin primitif et la peau peuvent persister ou étre interrompus, donnant de multiples
aspects. Le plus souvent le kyste est situé a I'étage cervical ou thoracique, a proximité de
I’cesophage, en avant du corps vertébral, mais il peut étre partiellement ou totalement intra spinal.
Dans ce cas, il est le plus souvent extra-médullaire (95%) mais peut étre intra-médullaire (5%) (109).
Les kystes intra spinaux isolés sont plutét retrouvés chez le jeune adulte (20-40 ans) en région
cervico-thoracique.



Quand il existe une communication avec les espaces méningés ou un contingent intra-canalaire la
symptomatologie est particuliére : il existe un risque infectieux (méningite) et de possibles épisodes
douloureux ou déficitaires récurrents et progressivement croissants, par compression médullaire lors
de poussées inflammatoires, donnant des tableaux de myélopathie aigué. L'IRM est le mode
d’exploration complémentaire de choix de ces anomalies et permet en particulier d’éliminer le
diagnostic différentiel de méningocéle ou autre tumeur neurogene.

Le diagnostic de kyste neuro-entérique doit étre envisagé a chaque fois qu’il existe I'association
d’une masse médiastinale postérieure (parfois cervicale ou rétropéritonéale) avec des anomalies
vertébrales. Les anomalies vertébrales sont classiquement situées plus haut que le pdle supérieur de
la Iésion digestive (vitesse de croissance embryonnaire différente).

5.1.1 Le kyste neuro-entérique dorsal prévertébral :
Il survient principalement chez le gargon (80%) (19). Il est presque toujours associé a des anomalies
vertébrales plus haut situées que le kyste : hémivertébre, anomalies de segmentation, fusion
partielle, fente corporéale. Le kyste est « attaché par une corde » a la surface antérieure ou latérale
du corps vertébral. Cette corde peut traverser la vertebre malformée (a travers un défect en tunnel)
ou I'espace intervertébral, pour s’attacher aux méninges voire a la moelle elle-méme (8, 109, 110).
Dans les cas extrémes, il peut exister une communication entre le kyste médiastinal et les éléments
intra-canalaires, qui peuvent étre responsable d’une méningite. Il peut exister un aspect « en
sablier » avec un contingent du kyste intra-canalaire, responsable d’'une compression médullaire. La
portion intra osseuse du kyste peut étre atrétique, donnant 2 kystes distincts.

5.1.2 Le « split notochord syndrom »
Exceptionnel, il correspond a « 'aspect séquellaire » d’une fente de la notochorde donnant une
communication persistante entre la peau dorsale et I'intestin. Il en résulte une fente vertébrale
antérieure et postérieure associée a une diplomyélie ou a une diastématomyélie. La forme la plus
sévere est une fistule digestive dorsale. N'importe quelle portion de ce trajet peut étre oblitérée
donnant différentes formes incomplétes : hernie dorsale de I'intestin, diverticule entérique, kyste
neuro entérique (ventral, dorsal ou intra spinal) ou cordes fibreuses, parfois associées a d’autres
signes de dysraphismes (anomalies cutanées avec sinus dermique, touffe de poil) (111, 112). Ce
syndrome est plus souvent décrit a I'étage thoracique, mais peut s’observer aux autres étages (113).

5.2 Les duplications trans-diaphragmatiques
Certaines duplications duodénales ou gréliques tubulaires peuvent s’étendre a travers le diaphragme
sous forme de lésions kystiques au médiastin postérieur et étre tres étendues en hauteur de la
région cervicale a la région abdominale (113-115). Elles sont essentiellement localisées a droite. A
I'inverse, une duplication cesophagienne peut s’étendre jusqu’en région cervicale ou au travers du
diaphragme vers la cavité abdominale.

La Iésion peut contenir de I'air du fait de sa communication inférieure avec le tube digestif, ou étre
purement liquidienne. Les anomalies vertébrales (cervicales ou thoraciques) sont quasi-constantes,
situées plus haut que la limite supérieure du kyste. Le diagnostic de hernie trans-diaphragmatique
du gréle se fait grace aux radiographies simples qui montrent les 3 anomalies caractéristiques : un
kyste intra thoracique médiastinal postérieur droit (possiblement aéré), une malformation vertébrale
cervicale ou dorsale haute et une collection gazeuse inhabituelle sous la coupole diaphragmatique



droite. Le TOGD peut montrer la communication distale avec l'intestin et d’autres anomalies
malformatives médiastinales.

5.3 Duplications isolées
Malgré la définition stricte énoncée initialement, comportant parmi les 3 caractéristiques des
duplications digestives « un contact avec un segment de tube digestif », de nombreux cas
d’authentiques duplications digestives ont été rapportés a distance du tube digestif. La localisation le
plus fréquemment citée est le rétropéritoine (29, 116, 117). Les caractéristiques d’imagerie surtout
en échographie sont identiques. L’histologie retrouve une paroi constituée de musculeuse et
mugqueuse de type digestif. La vascularisation est par contre le plus souvent indépendante du tube
digestif (branche d’artere rénale ou phrénique par exemple).
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