
jeune homme 27 ans , vague gène pelvienne ,lésion stable depuis 2 ans

quels sont les items sémiologiques significatifs à retenir pour la caractérisation de 

cette lésion

Obs . C Aube et C  
Ridereau-Zins  CHU 
Angers



Sur les images pondérées T2 sans saturation du signal de la graisse , épaississement 

circonférentiel régulier, étendu de la paroi du rectosigmoïde déformant la lumière de 

façon régulière ,sans retentissement mécanique d'amont. Cliniquement on ne signale ni 

syndrome obstructif ni syndrome rectal (pas de faux besoins, ni de dyschésie; par de 

rectorragies.. 

sur 270 Ápostérieurs et latéraux de la circonférence, la lésion infiltrante sous -

muqueuse s'accompagne d'un épaississement régulier de la musculeuse et d'une masse 

tissulaire de structure nodulaire , très étendue , dont la limite externe nette et 

régulière ,sans infiltration , confirme le caractère encapsulé .



Après injection de gadolinium , sur les images 

pondérées T1 avec saturation du signal de la graisse , 

on  observe une prise de contraste nette dans la sous 

muqueuse et dans la musculeuse épaissies sur les 270 Á

postérieurs et latéraux

Dans la volumineuse masse encapsulée postéro latérale, 

la prise de contraste est nette , faiblement 

hétérogène 



Compte tenu du jeune âge du sujet (27 ans) , de la 

longueur apparente de l'évolution (2 ans au moins ), 

de l'absence de retentissement sur l'état général 

et de l'absence de signes  de retentissement 

mécanique local, on ne peut guère envisager une 

lésion tumorale épithéliale de type adénocarcinome 

lieberkuhnien (que l'on peut observer à cet âge , 

même en dehors des polyposes adénomateuses)

ADK lieberkuhnien du recto-sigmoïde



un processus lymphomateux est souvent 

évoqué, chez un sujet jeune, devant 

une infiltration massive d'une paroi  

intestinale faiblement vascularisée, 

étendue aux structures péritonéales 

adjacentes, avec retentissement 

mécanique modéré , mais les 

lymphomes primitifs sont rares au 

niveau du colon et du rectum (moins de 

10 % de l'ensemble des lymphomes du 

tube digestif)

LMNH recto sigmoïdien



une lésion conjonctive de 

type tumeur stromale est 

volontiers suggérée chez 

des sujets jeunes mais les 

GIST recto coliques sont 

également très rares .La 

prise de contraste est le 

plus souvent intense et 

hétérogène

What else
GIST rectale



une atteinte infectieuse parfois 

exubérante peut  s'observer chez les 

homosexuels immunodéprimés (gay 

bowel syndrome)

recto-sigmoïdite  infectieuse  à Serratia  

chez un sujet homosexuel HIV+



classification des tumeurs abdominales 

rencontrées dans la neurofibromatose de type 1 

aze
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d'une façon générale, les 

dysembryoplasies, qu'elles soient 

isolées ou qu'elles fassent  partie 

d'un  complexe pluritissulaire comme 

les phacomatoses (génoconjonctivo 

dysplasies avec atteinte des dérivés 

neuro- ectodermiques à l'origine des 

manifestations cutanées qui leur ont 

valu  leur dénomination mais également 

des dérivés mésodermiques ) 

comportent un risque majoré de 

développer des tumeurs



Les phacomatoses sont des affections génétiques neuro- cutanées qui, en 

fonction de l'origine des organes attteints peuvent être classées en

dysplasies neuro - ectodermiques

neurocristopathies

mais crtaines comportent également des composants d'origine mésoblastique

l'étymologie provient de racines grecques: phacos = tache   oma = tumeur

La neurofibromatose de type I ou maladie de Recklinghausen est la 

plus fréquente des phacomatoses touchant un individu sur 4000

la transmission est autosomique dominante gène NF1

l'expression clinique est très variable ,y compris intra - familiale

les autres phacomatoses peuvent être classées en fonction des 

atteintes dominantes : mésoblastiques, vasculaires, cutanées



Phacomatoses 
classiques
(Hamartomes) 

NF1

NF2

STB (Bourneville)

VHL (Von Hippell -Lindau)

Cowden 

Protée* 

Naevus épidermique 
(Jadassohn)*

Phacomatoses 
vasculaires

Sturge -Weber*

Fabry 

Rendu-Osler 

AT

Phacomatoses 
pigmentaires

Syndromes de 
Waardenburg

Incontinentia Pigmenti

Hypomélanose de Ito*

Sjögren -Larson 

Refsum 

XP et apparentés en 
gras

https://www.cen -neurologie.fr/files/files/enseignement/cours -
seminaires/rhonealpes/Phacomatoses_Tournaire_2012.pdf

* : mosaïques somatiques (donc non 
transmissible)

en orange : Phacomatoses historiques



neurofibromes cutanés et 
taches café au lait

nodules de Lisch

taches café au lait lentigines du creux axillaire

Quelques éléments pour le diagnostic clinique de neurofibromatose



neurofibromes sous 
cutanés

névrome plexiforme (issu de plusieurs 
troncs nerveux ) 

elephantiasis neuromatosa
dégenerescence : tumeur maligne des 

gaines périphériques (MPNST Á



Quelques exemples de lésions du tube digestif observées dans un 

contexte de neurofibromatose

Cas nÁ1
femme 38 ans, d'origine portugaise; douleurs abdominales 
évoluant par crises , depuis plusieurs années 

obs. M Deneuville CHR Metz Bonsecours

- Le scanner confirme la 

présence d'une invagination 

intestinale chronique du grêle 

(flèche rouge) avec  une  

lésion hyper vascularisée à la 

tête du boudin (flèche verte) 

- il objective  au moins deux 

autres lésions de même nature  

, dans le duodénum et dans le 

jéjunum proximal (flèches 

bleues)



Les reformations coronales montrent parfaitement l'invagination iléale en relation 

avec une lésion nodulaire hyper vascularisée d'environ 25 mm de diamètre.

Il existe en outre de multiples petits nodules infra centimétriques dispersés dans 

les parois de  l'intussusceptum et dans l'intussuscipiens de cette invagination en 

faveur d'une ganglioneuromatose associée (ganglioneuromatosis polyposis)



Cas nÁ2 Femme de 36 ans .Maladie de Recklinghausen

Iléite aiguë diagnostiquée en juillet 2007  ..Endoscopie sans 

particularité initialement. Considérée comme porteuse d'une 
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