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Mr G., 35 ans est adressé en consultation pour constipation
opiniâtre, résistante au traitement médical. Il est suivi depuis
l’enfance pour une NEM (Neuro Endocrinopathie Multiple)
de type 2b (ou syndrome de Gorlin). Il a été opéré d’une thy-
roïdectomie totale pour un carcinome médullaire. Un traite-
ment substitutif est poursuivi depuis. Le patient a eu par ail-
leurs deux phéochromocytomes. Le premier, à droite, a été
opéré par surrénalectomie laparoscopique. La surrénalectomie
controlatérale a été réalisée par assistance robotique. Une sup-
plémentation par hydrocortisone est réalisée depuis. Par la
suite, une intervention pour éventration apparue au niveau
d’un orifice de trocart a été nécessaire, avec interposition de
matériel prothétique. Enfin, le patient a subi une glossectomie
antérieure pour un névrome des lèvres et de la langue (Fig. 1).

La plainte actuelle est une constipation, d’installation chro-
nique, très invalidante, associée à des borborygmes et dou-
leurs abdominales peu systématisées. A l’examen clinique, il
existe un météorisme abdominal important. On retrouve éga-

lement une perte de poids modérée concomitante. Monsieur
G. se présente à la consultation, la radiographie d’abdomen
sans préparation jointe.

Quel diagnostic peut-on évoquer en priorité ?

Réponse

Une colectasie entrant dans le cadre de la NEM 2b. En effet, le
syndrome de Gorlin est une affection rare associant une
atteinte thyroïdienne à type de cancer médullaire de la thy-
roïde et la présence d’un ou deux phéochromocytomes. Le
tableau peut être complété par une atteinte digestive et une
atteinte de type neuromatose muqueuse au niveau des lèvres
et de la langue. Les patients présentent souvent un phénotype
marfanoïde. C’est une maladie héréditaire à transmission
autosomique dominante. C’est le proto-oncogène RET (REar-
ranged during Transfection) qui est en cause. La NEM 2b est
associée le plus souvent à une mutation au niveau de l’exon
16 (correspondant au codon 918) du gêne. Les manifestations
digestives accompagnant la NEM 2b ne sont pas présentes de
façon constante et peuvent varier en intensité d’un patient à
l’autre. Le désordre gastro-intestinal le plus fréquemment
retrouvé est la constipation, qu’elle soit seule ou en alternance
avec des épisodes de diarrhée.

Ces symptômes peuvent être présents dès la naissance ou
apparaître au cours de la vie. Ils s’accompagnent souvent de
symptômes digestifs, comme des douleurs abdominales, un
syndrome occlusif, un ileus ou une appendicite, avec une fré-
quence moins importante. Dans la plupart des cas, ces symp-
tômes précèdent les atteintes endocriniennes. Parmi les diag-
nostics différentiels, on note également une prévalence accrue
de la maladie de Hirschsprung chez les patients atteints de
NEM 2b. Le lien entre les deux atteintes a bien été mis en
évidence dans plusieurs études descriptives. Il a été ainsi décrit
une baisse de densité de substance P dans les fibres musculai-
res coliques chez les patients atteints du syndrome de Gorlin.

Il faut ici préciser que les maladies de Hirschsprung mises
en évidence dans ce contexte sont le plus souvent des formes
incomplètes. La manométrie anorectale et les biopsies recta-
les permettent de faire le diagnostic positif.
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Fig. 1 Radiographie d’abdomen sans préparation, debout de face



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (None)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.3
  /CompressObjects /Off
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Perceptual
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.1000
  /ColorConversionStrategy /sRGB
  /DoThumbnails true
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 524288
  /LockDistillerParams true
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments false
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts false
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 150
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 160
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.31250
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages false
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.76
    /HSamples [2 1 1 2] /VSamples [2 1 1 2]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.76
    /HSamples [2 1 1 2] /VSamples [2 1 1 2]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 150
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 160
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.31250
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.76
    /HSamples [2 1 1 2] /VSamples [2 1 1 2]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 600
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile (None)
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName (http://www.color.org?)
  /PDFXTrapped /False

  /CreateJDFFile false
  /SyntheticBoldness 1.000000
  /Description <<
    /ENU <>
    /DEU <>
    /FRA ()
  >>
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [2834.646 2834.646]
>> setpagedevice


