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ABREVIATIONS ET SIGLE

AMH : Hormone Antimullérienne

Ant : antérieur

CHUME : Centre Hospitalo-Universitaire Mére-Enfant

CSCom : Centre de Santé Communautaire

EMC : Encyclopedy Medico Chirurgical

FGF9: Fibroblast growth Factor 9

FOXL2: Forlead box L2

FPE : Fondation pour L’Enfance

G : gauche

MRKH: syndrome de Mayer-Rokitanksy-Kuster-Hauser

OMIM: Online Mendelian Inheritance

PGD2: Prostaglandin 2

SOX: SRY related HMG Factor 9

WNT4: Wingless Type integration
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Résumé

Le syndrome de Mayer-Rokitansky-Kdister-Hauser (MRKH) représente la cause la
plus fréquente d'absence congénitale ou d'hypoplasie sévere des structures qui
dérivent des canaux de Muller incluant le vagin supérieur, l'utérus et les
trompes. Elle est définie par la présence de criteres de développements sexuels
secondaires féminins normaux relatifs a la présence d'ovaires fonctionnels associes
a une agénésie vaginale et des anomalies utérines allant d'un utérus rudimentaire a
I'absence totale d'utérus. Le principal signe clinigue du MRKH est une amenorrhée
primaire. La confirmation du diagnostic ainsi que l'identification des anomalies
associées reposent essentiellement sur 1’échographie. L'objectif de ce travail est
d'é¢tudier I’apport de 1'échographie dans la prise en charge diagnostique d’une

patiente atteinte du syndrome MRKH. Une étude de cas.

Meéthodes et matériel

Il s’agit d’une étude descriptive basée sur une étude de cas qui s’est déroulée a

1I’hopital Mére-Enfant le Luxembourg entre Aout 2023 et février 2024.

Les données ont été collectées a travers les informations tirées du dossier de la

patiente comprenant :

Le dossier Clinique
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Les Fiches d’examen de laboratoire

Le Compte rendu échographique

Résultats :

Il s"agit d"une fille de 22 ans, qui a consulté au service de gynéco-obstétrique durant
notre période de stage pour une aménorrhée primaire, leucorrhée intermittente avec
algie pelvienne sans antécédent particulier chez qui I’'examen clinique a mis en
évidence des organes genitaux externes de phénotype féminin, des seins
moyennement développés avec présence d autres caractéres sexuels secondaires. La
patiente était vierge d'ou la non réalisation du toucher vaginal. Les résultats des
examens biologiques étaient normaux. L échographie pelvienne a mis en évidence
une agénesie complete de I"utérus, des ovaires de petites tailles et organes pleins
intra-abdominaux normaux permettant ainsi de poser le diagnostic du syndrome de

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser type I.

Conclusion

L’échographie trans abdominale reste I'examen de premiére intention, procédure
simple et non invasive. Elle reste un outil indispensable dans la prise en charge

diagnostique et thérapeutique des patientes MRKH.

IX
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I. INTRODUCTION:

Le syndrome de Mayer-Rokitanksy-Kuster-Hauser (MRKH), également connu
sous le nom d'aplasie de Miiller, se résume en une absence congénitale de l'utérus
et du vagin. MRKH, qui est le nom de prédilection des patients, représente 10 %
des cas d'aménorrhée primaire (1) et touche environ 1/5 000 femmes(2). Cette
anomalie constitue la malformation la plus grave de I'appareil reproducteur féminin
et survient de maniere isolée chez les deux tiers des patientes, qui est qualifiée de
type 1. Un sous-ensemble de patients (type 2) présente des anomalies structurelles
associées telles qu'une agenésie rénale unilatérale (30 %), des anomalies
squelettiques (10 a 15 %), des anomalies cardiaques (2 a 3 %) et une surdite (2a 3
%). Ces patientes ont un caryotype normal et présentent genéralement une fonction
ovarienne normale avec un développement sans anomalie des seins et des organes

génitaux externes(2,3).

Le syndrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (MRKH) fait partie de I'une des
causes les plus fréquentes d'aménorrhée primaire, juste apres la dysgénésie
gonadique, avec une fréquence de 1 : 4 000 a 5 000 des femmes (3,4). Il se manifeste

par une aplasie ou une hypoplasie de lI'organe reproducteur de la femme et aussi des
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deux tiers supérieurs du vagin, des ovaires, des trompes régulieres avec un

développement normal des caracteres sexuels secondaires. (5)

Il se manifeste par une aménorrhée primaire qui correspond a l'absence de régles a
I'dage de 15 ans chez des patients qui ont une croissance et des caractéres sexuels

secondaires normaux.

Nous rapportons le cas d'une fille de 17 ans qui a consulté pour une aménorrhée
primaire, sans anomalie clinique ni biologique, chez qui I"échographie pelvienne a

révéler le syndrome de Mayer-Rokitansky-Kdister-Hauser(6).

La rarete de la pathologie a motivé notre intérét nous incitant une mener une étude
permettant d’étudier 1’apport de 1’échographique dans son diagnostic au cours de

notre stage a 1’Hépital Mére-enfant le Luxembourg.

II. GENERALITE:
2. Définition
Le syndrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser (MRKH) ou aplasie utéro
vaginale ou aplasie mullérienne est une malformation congeénitale caractérisée par
I’absence totale d’utérus et des deux tiers supérieurs du vagin, un phénotype féminin

et un caryotype normal. L’incidence de ce syndrome est de 1 sur 4500 naissances
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d’enfants de sexe féminin. Il a été decrit respectivement par Mayer en 1829, par
Rokitansky en 1838, par Kuster en 1910 et par Hauser en 1961. Ce syndrome est a
I’origine de 85% des aplasies vaginales, les autres etiologies étant moins
fréquentes(2) . C’est la deuxiéme cause d’aménorrhée primaire (10%) apres les

dysgenésies gonadiques (40%)(7) .

3. Embryologie des organes génitaux internes

a. Déterminisme sexuel

La différenciation sexuelle a lieu pendant la vie embryonnaire, entre 7 SA et 10 SA,
et est déterminée par le sexe chromosomique. Les gonades initialement formées sont
dites bi potentielles et pourront se différencier en testicules ou en ovaires. La
transmission paternelle d’un chromosome Y entraine la différentiation des gonades
en testicules alors que la présence d’un chromosome paternel X entraine la

différenciation des gonades en ovaires.

Chez un individu de sexe masculin, dont le caryotype est 46, XY, le chromosome
Y porte le gene SRY (Sex-determining Region Y) qui déclenche 1’expression de
Sox9 (SRY-related HMG 9 box 9) qui a son tour déclenche I’expression de Fgf9

(Fibroblast growth factor 9) et augmente la synthése de PGD2 (Prostaglandine 2).
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L’expression de Fgf9 et la sécrétion de PGD2 vont effectuer un rétrocontrdle positif
sur Sox9 et favoriser son expression, et ainsi aider a diriger la différenciation des
cellules gonadiques en testicules. En parallele, Sox9 et Fgf9 effectuent un
rétrocontréle négatif sur les voies de différenciation des gonades en ovaires(8) .
Chez un individu de sexe féminin, dont le caryotype est 46XX, I’absence du
gene SRY conduit a la différenciation des gonades indifférenciées en ovaires. FoxI2
(Forkhead box L2) est I’un des premiers génes a entrainer la différenciation en
ovaires par ’inhibition de Sox9. Une autre voie parallele est ¢galement impliquée
dans la différenciation. Les génes Wnt4 (Wingless-type MMTYV intégration site
family, member 4) et Rspol (R-spondin 1) via I’activation de la voie de signalisation

des B-caténines permettent également 1’inhibition de Sox9 et Fgf (3) .
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Figure 1 : détermination sexuelle d’aprés Nef et Vassali 2009
b. . Organes genitaux internes

Quel que soit le caryotype, les cellules germinales primordiales apparaissent a la fin
de la troisieme semaine de gestation dans 1’€piblaste postérieur. Elles vont ensuite
se localiser dans la paroi postérieure de la vésicule vitelline. Ces cellules vont migrer
dans la région du mésonéphros pour participer a la formation des crétes genitales :

5
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elles constituent les gonades primitives indifférenciées. La gonade primitive apparait
vers la quatrieme semaine de développement dans la région du mésonéphros.
L’appareil génital interne se développe depuis la 6éme semaine de gestation a partir
des canaux mésonéphrotiques de Wolff et des canaux paramésonéphrotiques de

Miller.

[y

. Mésonéphros
Gonades

. Canaux de Wolff

P ow N

. Canaux de Muuller

0

. Sinus urogénital

Figure 2 : voies génitales internes a la sixiéme semaine de gestation, d’aprés ’EMC

aplasies utérovaginales
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Les canaux de Wolff s’étendent du mésonéphros jusqu’a la face postérieure
du cloaque dans le sinus urogénital et ont donc une extension cranio-caudale
jusqu’au sinus urogénital. Les canaux de Miiller sont une invagination de
I’épithélium ceelomique. Ils sont ouverts dans la cavité ceelomique a leur extrémité
supérieure. lls se développent en dehors des canaux de Wolf et paralléles a eux. Ils
les croisent ventralement et s’accolent caudalement sur la ligne médiane, pour
former un utérus primaire en forme de Y. L’extrémité inférieure de cet 1.
Mésonéphros 2. Gonades 3. Canaux de Wolff 4. Canaux de Muller 5. Sinus
urogénital 11 utérus primaire n’atteint pas le sinus urogénital. Les canaux de Miiller
restent initialement séparés par un septum et fusionnent ultérieurement pour former
la cavité utérine. Leurs extrémités libres s’ouvrent dans la cavité coelomique et
donnent les trompes. Le développement des canaux de Mdller est induit par la
présence des canaux de Wolff. Chez la fille, en I’absence d’hormone antimiillérienne
(AMH), les canaux de Wolff dégénérent a partir de la 8e semaine de gestation. Leur
partie inférieure persiste et participe a la formation du vagin. L’appareil génital
interne se développe a partir des canaux de Muiller. Leurs parties craniales restent
ouvertes dans la cavité cecelomique et donne les pavillons tubaires, leurs parties

moyennes correspondent aux trompes et entrainent des replis péritonéaux
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correspondant aux ligaments larges et leurs parties distales, dénommées canal utéro

vaginal, forment 1’utérus et la partie supérieure du vagin.

A, Entrée en contact des tubercules de B. Formation de |a cavité vaginale

Muller avec le sinus urogénital

1
4
5
2
3
B
1 i A a N B
1. Utérus 4. ColA
2. Extrémité caudale des canaux de Miiller 5. Vagin
6. Hymen

3. Plague vaginale

Figure 3 : formation de la cavité vaginale, d’aprés ’EMC aplasies

utérovaginales (9)
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Le syndrome MRKH correspond a une anomalie des organes geénitaux
internes liée embryologiquement a une anomalie de développement des canaux de
Miiller et de leurs dérivés. L’embryologie du vagin est controversée. La participation
respective des canaux de de Wolff, des canaux de Muller et du sinus urogénital varie
selon les différentes théories. Dans la théorie la plus largement utilisée, la partie
supérieure du vagin dérive des canaux de Miuller et la partie inférieure du vagin
derive du sinus urogenitall3 Dans d’autres théories qui s’appuient sur des études
moléculaires, 1’épithélium vaginal dériverait intégralement du sinus urogénital(10).
Les bulbes sino vaginaux, issus d’excroissances en regard du tubercule mullerien,
vont proliférer a I’extrémité inférieure du canal utérovaginal et constituer la plaque
vaginale. La plaque va ensuite s’accroitre de haut en bas, ¢loignant 1’ébauche utérine
et le sinus urogenital puis se creuser de bas en haut entre la 11eme semaine et la fin
du 5eme mois pour former la cavité vaginale. L’association fréquente des
malformations urinaires et des anomalies génitales est expliquée par le lien étroit

entre embryogénése urinaire et génitale.

c. Physiopathologie du syndrome MRKH

Les causes génétiques des anomalies du déterminisme sexuel restent

largement méconnues. Le syndrome MRKH a longtemps été considéré comme
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sporadique mais le nombre croissant de cas familiaux est en faveur d’une cause
genétique. Dans ces cas, le syndrome semble étre transmis sur un mode autosomique
dominant avec une pénétrance incompléte et une expression variable. Ceci suggére
I’implication soit d’un seul géne ayant un role majeur dans la différenciation sexuelle
soit d’un déséquilibre chromosomique limité15. Cette hypothése est rejetée par
certains auteurs qui devant I’absence de cas familiaux dans leurs séries évoquent
plutdt une origine polygénique ou multifactorielle. A noter, le cas particulier du gene
Wnt4. Son inactivation homozygote sur modele animal conduit a une agénésie
mullerienne. Les analyses génétiques menées sur de larges cohortes de cas familiaux
de syndrome MRKH ont retrouvé quelques cas de mutations hétérozygotes de
Wnt418. Cependant, le syndrome Wnt4 est considéré comme différent du 13 MRKH
méme si la presentation clinique est proche avec une absence de dérives des canaux
de Miuller et, dans certains cas, une dysplasie rénale. S’y associe un

hyperandrogenisme clinique et biologique évocateur.

4. Formes cliniques
L’aplasie utéro vaginale peut étre isolée (on parle alors de forme « typique ») ou
associée a d’autres malformations notamment des malformations rénales (on parle
alors de forme « atypique »). Lorsqu’il existe en plus des malformations
squelettiques et/ou cardiaques il est proposé¢ d’employer I’acronyme MURCS

10
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(Mdullerian duct aplasia, Renal aplasia, and Cervicothoracic Somite dysplasia)(2) .
La forme typique, ou MRKH de type I, référencée sous le code OMIM (Online
Mendelian Inheritance in Man) 277000, se caractérise par une aplasie utérovaginale
isolée et correspond anatomiquement a : - Une aplasie vaginale ; - Un utérus réduit
a deux cornes rudimentaires, pleines et reliées par un repli péritonéal et amarrées a
la paroi pelvienne par deux ligaments ronds normaux ; - Deux ovaires et deux
trompes normaux. La forme atypique, ou MRKH de type Il, associe 1’aplasie utéro
vaginale, parfois incompléte, a des malformations ovariennes ou renales. La forme
appelée MURCS associe une aplasie des canaux de Miller, une dysplasie rénale et
une anomalie des somites cervicaux. Les patientes atteintes peuvent présenter des
malformations squelettiques, cardiaques, rénales et une surdité de transmission.

Cette forme est référencée sous le code OMIM 601076. (10)

5. Malformations associées
Le syndrome MRKH de type II associe a I’aplasie vaginale et utérine d’autres

malformations qui peuvent étre rénales, squelettiques, cardiagues ou auditives.

a. Malformations rénales

Les malformations du haut appareil urinaire sont les plus fréquentes et sont présentes

dans environ 40% des cas(11). Il s’agit principalement d’agénésie rénale unilatérale

11
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(28%) , d’ectopie rénale (rein pelvien) (17%), d’hypoplasie rénale (4%), de rein en

fer a cheval ou d’hydronéphrose21(2) .

b. Malformations musculo-squelettiques

Les anomalies musculo-squelettiques concernent le plus souvent la colonne
vertébrale (30 a 40% des cas) et, dans une moindre mesure, la face et I’extrémité des
membres. Les anomalies rachidiennes le plus souvent rencontrées sont les anomalies
de Klipper-Feil avec un cou court et peu mobile par fusion des vertébres cervicales
associée a une implantation basse des cheveux, et de Sprengel qui consiste en une
surélévation de 1I’omoplate. Il peut s’agir également de scoliose(11), d’anomalies des
arcs vertébraux responsables de fusions ou d’asymétries (étages C5 et T1
principalement), de sacralisation de L5, de spina bifida. Il peut exister des anomalies

costales ou une asymeétrie faciale.

c. Malformations cardiaques

Les malformations cardiagues sont moins fréquentes et sont présentes dans certaines
associations MURCS. Elles sont symptomatiques dans la plupart des cas. Il s’agit de

fenétres aortopulmonaires, de défets conotruncaux a type de sténose pulmonaire, de
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coarctation de 1’aorte, de communication interventriculaire ou de tétralogie de

Fallot23(12) .

d. Malformations auditives

Un trouble de I’audition dans ce contexte peut étre liée soit a des anomalies de
I’oreille moyenne comme une ankylose stapédienne, soit a des déficits
neurosensoriels. Ces anomalies pourraient étre sous €valuées car elles n’ont pas été

recherchées systématiquement jusqu’a maintenant.

6. Diagnostic et évaluation initiale :

a. Circonstances de découverte:

La découverte du syndrome peut étre plus ou moins précoce en fonction du
symptdme qui améne a son diagnostic. Le diagnostic peut étre posé trés tot, en
anténatal, quand les échographies de dépistage relévent une anomalie urinaire ou
genitale ou un syndrome multi malformatif faisant rechercher spécifiquement une
malformation génitale associée. Le diagnostic est quelquefois fait dans I’enfance,
par exemple a la suite du bilan d’un syndrome poly malformatif ou lorsque I’examen
clinique d’un enfant ou d’un nouveau-né est anormal. Quelque fois I’existence d’un

cas familial conduit également de rechercher une anomalie génitale. Il peut
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¢galement s’agir d’une découverte fortuite au moment de la réalisation d’une
échographie abdomino-pelvienne dans d’autres indications (douleur abdominale ou
infection urinaire par exemple). Le mode de découverte le plus fréquent (85% des
cas) est une aménorrhée primaire sans expression clinique chez une jeune fille au
développement pubertaire normal. Dans 35% des cas, il peut exister des
dysménorrhées cycliques liées a la presence de cornes utérines creuses et tapissées
d’endometre (molimen cataménial). Dans 10% des cas, la patiente consulte plus
tardivement en raison d’une douleur pendant les rapports ou d’une impossibilité de
rapport sexuel. Plus rarement, le diagnostic est resté méconnu en raison de
I’existence d’une cupule préexistante initialement de bonne taille qui s’est

progressivement allongée par la répétition des rapports.

b. Examen clinique

A I’examen vulvaire nous notons un aspect normal des organes génitaux externes.
La dépressibilité et la profondeur de la cupule vaginale peuvent varier de quasi nulle
a quelques centimetres (photo 1). Un des intéréts de I’examen initial est d’évaluer

les possibilités de la mise en place d’un néo vagin.
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Figure 4 : Aplasie vaginale avec vulve normale

c. Imagerie diagnostique:

Le diagnostic du syndrome MRKH est essentiellement clinique. Ce, sa confirmation
fait recourir a différents moyens d’imageries qui ont I’intérét de ne pas trop invasifs.

Ils vont permettre de rechercher les malformations associees.

1. Echographie Trans abdominale
L’examen de premiere intention reste I’échographie pelvienne devant une suspicion

d’agénésie mullerienne. I1 peut s’agir d’échographie 2D ou 3D. Elle permet de
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mettre en évidence 1’absence totale d’utérus entre le rectum et la vessie ainsi que
I’absence totale ou partielle de vagin. Cependant, il peut exister une structure rétro
vésicale de forme quadrangulaire correspondant a la présence d’une lame vestigiale
et qui peut étre prise a tort pour une structure utérine. Cependant, il n’existe pas dans
cette structure de ligne médiane hyperéchogene correspondant a I’endométre. Les
ovaires sont de taille et d’écho structure normale mais leur position souvent
ectopique haute ne permet pas de les identifier systématiquement. Cet examen a
également pour objectif de recherche d’autres malformations associées (40% des

cas).
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Images échographiques :

Ant

Figure 5: Echographie trans-abdominale axiale montre une absence totale de

structure utérine médiane(13)
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Ant

Figure 6 : Coupe sagittale mettant en évidence une absence totale de structure
utérine normale mais montre de petites structures échogenes au bord postérieur de

la vessie (Voir Fléches). (13)
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4CANRBD MI'11" Shan dong Shengli Hospital
B ocmTHAz Y01 OSHER0TS O3 Z87T PN

Abdomen
.10 -2.70

oir cette image et les informations de copyright dans PMC
raphique 5. Image échographique transabdominale d'une patiente chinoise atteinte du
syndrome de Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser, lors d'une évaluation de suivi postopératoire

Hd'un an apres une intervention chirurgicale visant a retirer une masse pelvienne importante.

Figure 7 : Image échographique trans abdominale d’une patiente atteinte du MRKH

Source : Internet image et information de copyright dans PMC(14)

2. Imagerie par résonance magnétique (IRM)
L’imagerie par résonnance magnétique est aussi un moyen diagnostique non invasif

qui permet de confirmer les éléments que 1’échographie n’a pas pu mettre en

19



Apport de I’échographie dans le diagnostic du syndrome de Rokitanski chez une patiente a I’Hopital Mére-Enfant
d’Aout 2023 a février 2024.

évidence. Elle permet de beaucoup mieux visualiser et de localiser les ovaires,
parfois ectopiques, avant une prise en charge de I'infertilité. En effet, parmi les
multiples possibilités de prise en charge de I’infertilité de ces patientes, certaines
font intervenir une ponction d’ovocytes (soit pour une grossesse chez une patiente
qui va bénéficier d’une greffe utérine soit en vue d’une gestation pour autrui dans
un pays ou la législation 1’autorise). L’Imagerie par Résonnance Magnétique a
I’avantage d’étre plus explicite de fagon précise 1’anatomie pelvienne et d’avoir une
bonne reproductibilité inter observateurs et est un examen essentiel avant une prise

en charge chirurgicale(15,16) .

3. Celioscopie diagnostique
La ccelioscopie est une technique invasive qui nécessite une anesthésie.
Elle n’est utile que lorsqu’il persiste un doute apres les examens d’imagerie réalisés
en premiéere intention, ce qui est exceptionnel, ou lorsque des cornes utérines

rudimentaires sont responsables de douleurs et doivent étre retirées. (3)

4. Caryotype et bilan hormonologique
Les patientes présentant un syndrome MRKH authentique ont toujours un caryotype
46, XX. L’analyse du caryotype doit &tre prescrite pour éliminer certains diagnostics
différentiels, essentiellement une insensibilité complete aux androgenes (CAIS) ou

le caryotype est 46XY. Le bilan biologique effectué lors de la découverte du
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syndrome chez une patiente consiste a réaliser des dosages hormonaux : cestradiol,
FSH, LH, delta-4-androsténedione et testostérone. Ces dosages sont normaux dans
le syndrome MRKH. Rarement, le syndrome peut étre associé a une insuffisance
ovarienne mais certains auteurs suggérent que cette association pourrait étre fortuite.
L’AMH n’est pas utile au diagnostic. Son dosage pourrait étre utile a I’évaluation de
la fonction ovarienne ou peut confirmer la présence des ovaires quand ceux-ci ne

sont pas vus en imagerie.

5. Diagnostics differentiels
Toutes causes confondues, lorsqu’il existe une aménorrhée primaire, I’examen de
I’appareil génital n’est anormal que dans 15% des cas. L’examen clinique peut
retrouver une imperforation hyménéale ou une cloison vaginale transverse. Mais
dans ces cas, ’aménorrhée s’accompagne de douleurs cycliques et il existe un utérus
avec un col normal qui peut étre palpé par le toucher rectal ou mis en évidence a
I’échographie. 1l peut également exister une atrésie vaginale isolée et dans ce cas
I’utérus est également présent. Les dysgénésies gonadiques, (syndrome de Turner
dont le caryotype est 45, X0 ou dysgénésie gonadique pure avec un caryotype 46
XX ou 46XY) constituent la cause la plus fréquente d’aménorrhée primaire (40%).
Le plus souvent, ces dysgénésies gonadigues sont associées a un impubérisme et
I’aménorrhée n’est pas accompagnée de douleurs. Le syndrome d’insensibilité
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complete aux androgenes autrefois appelé « testicule feminisant » (référencé OMIM
300 068) constitue un diagnostic différentiel plus rare. Il s’agit d’une pathologie
génétique récessive lice a I’X qui affecte les récepteurs aux androgeénes. Le 19
phénotype est alors féminin mais avec un caryotype 46, XY et des testicules
normalement développés mais non descendus33. Dans ce cas, il n’y a pas de
structures mullériennes et le vagin est court ou plus rarement normal. Le syndrome
WNT4 (référencé OMIM 158 330) est un autre diagnostic différentiel du syndrome
MRKH. Il est causé par une mutation hétérozygote du gene WNT4 et est caractérisé
par un caryotype 46XX, un phénotype féminin, une aplasie utérovaginale et un

hyperandrogenisme(17) .

7. Prise en charge thérapeutique

a. Prise en charge anatomique de ’aplasie vaginale

La prise en charge de I’aplasie vaginale est détaillée dans le guide médecin du
protocole national de diagnostic et de soins pour les aplasies utéro vaginales
consultable sur le site de la HAS35. La prise en charge de I’aplasie vaginale débute
quand et si la patiente en fait la demande et consiste a créer un néo-vagin, ce qui a

pour but de faciliter le début de la vie sexuelle.
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b. Prise en charge non chirurgicale : méthode de Frank

Le traitement a privilégier est un traitement médical, principalement la méthode de
Frank, qui consiste en une dilatation de la cupule vaginale par I'utilisation de
bougies. Il s’agit en fait de I’équivalent médical d’une technique « naturelle » ou la
patiente obtient un allongement progressif de la cupule vaginale par la répétition de
tentatives de rapports36. La méthode de Frank consiste a agrandir progressivement
la cupule vaginale par des auto dilatations quotidiennes avec des bougies de diameétre
croissant. Les dilatations sont poursuivies jusqu’a I’obtention d’une cavité vaginale
qui permet les rapports sexuels. En cas d’absence de rapports sexuels dans les suites
des dilatations, un entretien de la cavité vaginale par des dilatations ponctuelles est

recommandé.

Cette approche non chirurgicale est formellement recommandée en premiére
intention par I’American College of Obstetricians and Gynecologists (ACOG) et
confirmée dans la littérature. En effet, la méthode de Frank est associée a de
meilleurs résultats anatomiques et fonctionnels et moins de complications que la
chirurgie quelle que soit la technique utilisée. Dans leur série frangaise de 131
patientes, Cheikhelard et al. ont montré que la longueur vaginale était plus courte

aprés traitement médical mais reste considéréee comme normale avec une longueur
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médiane de 9,6 cm avec la méthode de Frank contre 11 cm pour les techniques
chirurgicale ou la répétition des rapports seule. Ce résultat ne semblait pas avoir de
conséquence sur la qualité de vie sexuelle avec un score FSFI qui était similaire
apres traitement médical ou chirurgical. En ce qui concerne les complications, 27%
des patientes traitées par méthode de Frank avaient présenté des complications peu
graves (douleur, saignement, infection urinaire ou vaginale) contre 40% chez les
patientes traitées par chirurgie. La moitié de ces patientes avaient nécessité au moins
une seconde intervention chirurgicale. Les autres complications rapportées pour la
méthode de Frank sont un rétrécissement vaginal secondaire, un prolapsus du fond
vaginal ou une dilatation urétrale accidentelle. Dans une large série de 245 patientes,
Edmonds et al. rapportaient en 2012, un taux de réussite de traitement de 1’aplasie
vaginale par méthode de Frank de 94,9%38. Dans d’autres séries, le taux de succes
par traitement non chirurgical était plus bas en restant cependant un taux acceptable
d’environ 78%. Les principaux inconvénients liés 21 a cette technique sont la
douleur, le risque de prolapsus du fond vaginal (accessible a un traitement
chirurgical par promontofixation par voie coeplioscopique) et le fait que ce
traitement soit quotidien et dure plusieurs mois qui peut poser des problemes
d’observance. En cas d’échec de traitement par méthode de Frank, on peut proposer

secondairement un traitement chirurgical. (18)
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c. Prise en charge chirurgicale

En cas d’échec de prise en charge par autodilatation vaginale ou en cas de refus, une
prise en charge chirurgicale peut étre proposée. Dans la série citée plus haut de
Cheikhelard et al., cette situation représentait 33% des patientes initialement traitées
médicalement(18). En France, les techniques les plus utilisées sont la vaginoplastie
sigmoidienne, 1’utilisation des petites Iévres et de la muqueuse vestibulaire,
’utilisation de péritoine pelvien et la méthode de Vecchietti. Toutes ces techniques
chirurgicales débutent par un clivage inter vésico rectal, sauf la méthode de
Vecchietti qui ne nécessite pas cette dissection si la cupule a déja une certaine

profondeur.

1. La vaginoplastie sigmoidienne
Cette technique a été décrite pour la premiere fois par Baldwin en 1904 et consiste
en la création d’un néovagin par I’utilisation d’une partie du colon sigmoide.
Longtemps réalisée par laparotomie, elle 1’est maintenant par ccelioscopie plus ou
moins assistée par robot43 ce qui a I’avantage de permettre un meilleur résultat
esthétique et nécessite un temps d’hospitalisation plus court. Le résultat anatomique
est généralement satisfaisant mais il peut exister une sténose de I’anastomose colo-

vestibulaire qui peut étre traitée secondairement par dilatations. 1l peut également
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exister un prolapsus du néovagin, raison pour laquelle une promontofixation est
systématiquement réalisee par certaines équipes. Il s’agit de la seule technique

chirurgicale ou il existe une lubrification naturelle du neovagin. (19)

2. L’utilisation de lambeaux locaux notamment des petites
levres et de la muqueuse vestibulaire

La chirurgie est effectuée en moins d’une heure et elle nécessite la présence d’un
mandrin en post opératoire immédiat puis I’utilisation de bougies. Cette technique a
I’avantage de ne pas avoir a faire de sutures digestives et donc n’expose pas a
certaines complications comme les occlusions digestives post opeératoire ou la
sténose de ces sutures. Le resultat est satisfaisant en termes de dimensions vaginales
et de rapports sexuels. Il existe constamment une modification de I’aspect de la vulve

liée a la technique mais il n’y a jamais de sténose de I’introit.

3. L’utilisation de péritoine pelvien est une technique

décrite par Davydov en 1969
Cette technique consiste 1a aussi en la création d’une néocavité entre I’urétre et la
vessie en avant et le rectum en arriére par voie basse. Le second temps, abdominal,
consiste a libérer le péritoine du cul de sac de Douglas a le descendre dans 1’espace
de dissection de maniere a ce qu’il tapisse les parois de la néocavité vaginale pour

la recouvrir. Le péritoine est ensuite refermé, recréant un cul de sac de Douglas.
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Cette technique ne comporte aucune suture digestive et peut étre réalisée par
ceelioscopie. Le taux de complications n’est pas plus important que pour les autres
techniques chirurgicales. Les résultats anatomique et fonctionnel sont satisfaisants.
Cette technique nécessite également la présence d’un mandrin en post opératoire
immédiat puis généralement I’utilisation de bougies. Il existe un risque de sténose

secondaire.

4. Allongement chirurgical de la cupule vaginale par la

méthode de Vecchietti
La méthode de Vecchietti est une technique chirurgicale d’allongement de la cupule
vaginale par traction sur son fond par le biais d’une olive prothétique sphérique. La
technique nécessite parfois egalement un temps de clivage vesico-rectal de haut en
bas en préservant la cupule vaginale. Les fils tracteurs sont fixés a I’olive prothétique

et passés a 23 travers la cupule vaginale(18)
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1. Les OBJECTIFS:
1. Objectif général :
Etudier I’apport de I’échographie dans le diagnostic du syndrome de Rokitanski chez

une patiente admise au CHUME le 09 Novembre 2023.

2. Objectifs spécifiques
e Décrire la semiologie clinique et biologique chez la patiente atteinte du
syndrome de Rokitansky
e Decrire les résultats de 1’échographie pelvienne chez la patiente atteinte du

syndrome de Rokitansky

IV. METHODOLOGIE

1. Cadre de ’étude :

Notre étude a lieu au Centre Hospitalier Universitaire Mére-Enfant (CHUME) le
Luxembourg au sein du service de radiologie et d’imagerie médicale.

2. Présentation de I’hopital
Situé a ’Ouest de Bamako dans le quartier d’Hamdallaye et bati sur une superficie

de 3.461 m?, le centre hospitalier “ Mere-Enfant le Luxembourg (CHME) a été
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inauguré le 24 Novembre 1998 et il a commencé ses activités courant Mai 1999.
L’Hopital est la propriété de la fondation pour I’Enfance (F.P.E) dirigée par la
premiére dame ; Madame TOURE Lobo TRAORE, présidente de la fondation.
L’hopital a été reconnue d’utilité publique par le décret N°93-271 P-RM le 06 Aot

1993.

Le Ministére de la santé et la Fondation pour I’Enfance sont signataires d’une

Convention d’assistance mutuelle qui précise les engagements de la Fondation pour
I’Enfance et du Ministére. La Fondation pour I’Enfance a travers le CHME « Mére

—Enfant » le Luxembourg s’engage a :

» Fournir I’accés aux soins de qualité qu’ils soient curatifs, préventifs ou

promotionnels conformément aux directives nationales de la politique sur la

sante en république du Mali ;

> Mettre a disposition des malades au sein du CHME des médicaments en DCI
aux codts abordables ;

» Le Ministeére de la santé s’engage a fournir, dans la mesure de ses moyens
I’appui dont la FPE aura besoin en vue d’atteindre ses objectifs ;

> Le Ministére de la Santé s’engage a mettre a la disposition du CHME le
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Luxembourg sur demande du personnel correspondant a ses besoins. Ce personnel
rémunére par le Ministere Santé sera régi par les textes portant fonctionnement du

CHME le Luxembourg ;

» Le Ministére de la Santé s’engage a favoriser la collaboration entre le
personnel du CHME et les autres travailleurs sociaux sanitaires du
departement et les contrats avec toute institution et organisation a vocation

sanitaire.

Un accord de partenariat a été conclu le 10 Novembre le 2005 au Luxembourg avec

la FPE afin de mettre en ceuvre une collaboration régulicre, pratique dans 1’intérét

du CHME.

3. Statut:
C’est un centre Hospitalier Universitaire privé de 3eéme niveau selon la loi

Hospitaliére, a but non lucratif et reconnu d’utilité publique.

4. Les missions du CHME
Le CHME est un hopital de 3eme référence ouvert aux malades référés par les
CSCOM mais aussi par les structures de 3éme niveau pour les cas nécessitant une
intervention spécialisée a vocation humanitaire. A ce titre assure quatre missions

principales :
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1 Assurer le diagnostic, le traitement des patients et en particulier les femmes et les

enfants ;

[1 Assurer la prise en charge des cas réeférés et des urgences ;

1 Assurer la formation continue des professionnels de santé et des étudiants ;

conduire les travaux de recherche dans le domaine de la santé.

5. Les services cliniques

Les activités cliniques sont reparties entre six (06) services et 10 unites.

Les activités sont essentiellement focalisées sur la promotion de la santé de la meére

et de enfant et se répartissent comme suit :

> Le service de pédiatrie comprend : une unité de pédiatrie générale, une unité
de Néonatologie rendu fonctionnelle en 2012

> Le service de médecine interne comprend : La Cardiologie ; La Médecine
générale ; La Gastro entérologie ; La Neurologie ; La Rhumatologie ; La
Dermatologie ; L’Endocrinologie ; L’Oncologie

> Le service de gynéco-obstétrique comprend : une unité de Gynecologie ; une
unité d’Obstétrique ; une unité de Vaccination

> Le service de Chirurgie comprend : une unité de Chirurgie Pédiatrique ; une

unité de Chirurgie Générale ; une unité de Neurochirurgie ; une unité d’ORL
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une unité de Stomatologie ; une unité d’Ophtalmologie

> Le service de Chirurgie Traumatologique et Orthopédique

» Le service de d’anesthésie et de réanimation : une unité de réanimation ; une
d’anesthésie ; une unité des urgences

> Le service de laboratoire

» Le service d’imagerie médicale dont I'unité d’échographie, lieu de notre stage

> La Pharmacie hospitaliére
Les services Administratifs : La Direction Générale ; La télémédecine (keneya
Blown); Le service social ; Le service de maintenance autres prestations

» Missions humanitaires périodiques organisées dans le cadre de la coopération
médicale avec les médecins étrangers pour la réalisation d’activités

ponctuelles ;

» Evacuations sanitaires des enfants malades souffrant essentiellement de

cardiopathies congénitales a 1’extérieur du Mali.
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6. Type et période d’étude :
11 s’agissait d’une étude descriptive basée sur une étude de cas d’une patiente admise
le 09 Novembre 2023 pour aménorrhée primaire au sein du service de radiologie et

d’imagerie médicale du CHUME.

7. Déroulement de I’étude

La présente etude a été conduite comme il suit :

» Phase d’¢laboration et de validation du protocole,

» Phase d’extraction des données relatives aux informations cliniques,
biologique a travers le dossier de la patiente et la fiche du compte rendu
échographique,

» Une Phase d’écriture du rapport et de diffusion des résultats.

8. Méthode de collecte des données :
Les données ont été collectées a travers les informations tirées du dossier de la

patiente comprenant :
Le dossier Clinique de la patiente
Les Fiches d’examen de laboratoire

Le Compte rendu échographique
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RESULTATS:

1. Rapportducas:

A Pinterrogatoire : Il s"agissait d"une fille de 22 ans, qui a consulté au service de
gynéco-obstétrique pour une aménorrhée primaire, leucorrhée intermittente avec

algie pelvienne. Elle était sans antécédent médical ni chirurgical.

Examen cliniques : I'examen clinique de cette jeune dame de 22 ans a mis en
évidence des organes genitaux externes de phénotype féminin, des seins
moyennement développés avec présence d autres caractéres sexuels secondaires. La

patiente était vierge d'ou la non réalisation du toucher vaginal.

Bilan Biologique : le bilan hormonal a confirmé une fonction ovarienne normale
avec une 17-esradiol a 18.35 pmol/l, ainsi que I"axe gonadotrope avec une FSH a

0.9 mU/ml et LH a 0. 4 mU/ml et un dosage normal de testostérone.

L"échographie pelvienne : a montré I"agénésie complete de I"utérus (Figure 8,
Figure 9), les ovaires d’aspect normal. Le Douglas est libre. La vessie vue en bonne

réplétion est alithiasique normalement trans sonore et de paroi fine. L’échographie
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normale des organes pleins intra-abdominaux. (Figure 10, Figure 11), I’absence
d’image de masse annexielle et ni de diverticule permettant ainsi de poser le

diagnostic du syndrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser type 1.

Ci-joints les images échographiques de notre cas d’étude :

aC-OVOR M 12 O Mere eniant | LDEEMBOLRG
" -

DOAIS-ZY- 11005 MNlem /iy /IE ™ 02 MLy YW

roes

Ant

Figure 8 : Coupe sagittale mettant en évidence une absence totale de structure

utérine
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Image 9 : La coupe axiale montrant une absence totale de structure utérine. Nous

notons la présence des deux ovaires droit et gauche.
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Figure 10 : Coupe longitudinale de la rate et du Rein gauche
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Figure 11 : Coupe Longitudinale du Foie et du rein droit
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COMMENTAIRES/DISCUSSIONS :

*Age :

Au cours de notre étude la patiente a consulté le service de gynéco obstétrique a
I’age de 21 ans. Cet age est presque similaire a celui retrouvé dans 1’étude de
Soekersie et al (13) qui est de 22 ans. Cet age correspond a I’adolescent ou beaucoup
de jeunes filles commencent a découvrir leur corps et fonctionnement et a les
comparer avec ceux de leurs congenéres. Toute discordance ou manguement suscite

des questions et motive ainsi une consultation.

*Signes cliniques :

Le signe clinique majeur retrouve chez notre patiente ayant motivé la consultation a
¢té ’ameénorrhée primaire. Ce méme signe est retrouvé dans la plus part des études
qui se sont intéressées a ce sujet (13,15,17,19). Ce signe clinique s’explique par le
fait que le syndrome de Mayer-Rokitansky-Kister-Hauser (MRKH) est une
malformation rare de la filiere génitale chez la femme (20). Il est principalement d{
a une agénésie de I"utérus et du vagin avec des ovaires normaux (21) lié a un défaut
de migration des canaux de Muller vers le sinus urogénital lors de la vie
embryonnaire. Dans sa forme typique, l'utérus se limite a deux reliquats

rudimentaires auxquels s"associe une agénésie totale ou partielle du vagin. La forme
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atypique associe des reliquats utérins asymétriques a des malformations des trompes

ou rénales (22).

*Résultats biologiques :

Les examens biologiques demandés dans le bilan diagnostic chez notre patiente
étaient tous normaux a savoir 1’exploration de la fonction ovarienne : 17-esradiol a
18.35 pmol/l, ainsi que I"axe gonadotrope avec une FSH a 0.9 mU/ml et LH a 0. 4

mU/ml et un dosage normal de testostérone.

Ces taux normaux des hormones ovariennes sont dd au fait que dans le syndrome de
Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser ~ (MRKH) les  anomalies  concernent
principalement le vagin et 1’utérus. Les ovaires sont presents et fonctionnent

normalement (13,17)

*Résultats échographiques :

L’examen échographique pelvienne de notre patiente a montré une agénésie
complete de I"utérus. Cette méme anomalie est retrouvée dans 1’étude de Soekersie
et al (13) qui decrit les mémes aspects échographiques. Cette agénésie de I"utérus
est liée & un defaut de migration des canaux de Miller vers le sinus urogénital lors

de la vie embryonnaire (21). Dans sa forme typique, I"utérus se limite a deux
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reliquats rudimentaires auxquels s"associe une agénésie totale ou partielle du vagin.
La forme atypique associe des reliquats utérins asymeétriques a des malformations

des trompes ou rénales (22)

L’examen échographique des ovaires et des organes pleins intraabdominaux étaient
normaux. Cela nous a ainsi permis de poser le diagnostic du syndrome de Mayer-
Rokitansky-Kdister-Hauser type 1. Les malformations associées au type Il
comprennent des anomalies urologiques, squelettiques, des problemes auditifs et

rarement des anomalies cardiaques (23).
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VII. CONCLUSION :
L'examen de premiére intention dans le diagnostic de la maladie de Rokitansky
suspectée devant une aménorrhée primaire reste I'échographie trans-abdominale,
procédure simple et non invasive. Elle reste un outil indispensable dans la prise en
charge diagnostique et thérapeutique de ces patientes. Le role de I'imagerie de fagon
geénérale et de 1’échographie en particulier est de définir 1'étendue des anomalies

utérovaginales pour un diagnostic précis, et de décrire toute anomalie coexistante.

L intérét de ce cas clinique est d'évoquer le diagnostic de MRKH devant toute
aménorrhée primaire chez une jeune femme méme présentant les caractéres sexuels
bien développés, mais aussi de rechercher les signes spécifiques de la maladie et

d’autres anomalies associees par un examen échographique.
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