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Chez les individus atteints  
de la maladie de Hirschsprung,  
le côlon a une activité motrice 
défaillante.

©
 X

ra
y 

C
o

m
p

ut
er

 /
 s

hu
tt

er
st

o
ck

.c
o

m

58 / POUR LA SCIENCE N° 484 / Février 2018

MÉDECINE



Berlin 1886, congrès annuel 
des maladies infantiles. Le 
pédiatre danois Harald 
Hirschsprung présente le 
cas de deux enfants morts en 
bas âge d’un déficit alimentaire 

lié à une constipation chronique. À l’autopsie, 
leur côlon s’est révélé hypertrophié : le bol ali-
mentaire s’y était accumulé, distendant l’organe 
et y entraînant une inflammation prononcée. Le 
diagnostic est posé, mais la cause de la constipa-
tion échappe à Hirschsprung, qui ne décèle 
aucun obstacle visible au passage du bol alimen-
taire. La maladie, qui porte aujourd’hui son nom, 
frappe 1 nouveau-né sur 5 000 dans le monde. 
Une maladie rare, donc. Pourtant, son étude non 
seulement a permis un traitement chirurgical qui 
conduit à une guérison dans 95 % des cas, mais a 
été – et est encore – un fil d’Ariane pour la com-
préhension du développement de l’intestin et 
même, plus généralement, de l’embryon. 

Durant les cinquante ans qui ont suivi la 
présentation de Hirschsprung, aucune piste de 
traitement n’a émergé. Comme on soupçon-
nait la partie hypertrophiée du côlon d’être à 
l’origine de la pathologie, on pratiquait son 
ablation, sans effet. C’est seulement en 1948 
qu’un chirurgien d’origine danoise, Orvar 

La maladie de Hirschsprung, qui affecte l’intestin, a longtemps  
été une énigme. Aujourd’hui, non seulement on saisit  
mieux ses causes, mais leur exploration a renouvelé  
notre compréhension du développement embryonnaire.

Le mystère 
Hirschsprung

Swenson, alors interne au Children’s Hospital 
de Boston, a remis en cause le raisonnement 
justifiant ce procédé opératoire. On avait 
admis dans son service un enfant atteint de la 
maladie et maintenu en vie grâce à une colos-
tomie – une dérivation du côlon hypertrophié 
débouchant directement sur la peau : le bout 
de côlon relié à l’anus avait été suturé et laissé 
en place. À l’aide d’un ballon manométrique, 
Swenson mesura les variations de pression au 
niveau de la colostomie et de l’anus : alors que 
le côlon anciennement hypertrophié relié à la 
colostomie se contractait normalement, le 
côlon distal, situé juste au-dessus de l’anus, 
semblait inerte. Swenson en avait la preuve, on 
confondait cause et symptôme : c’était l’accu-
mulation des chymes –  le bol alimentaire 
digéré – qui causait l’hypertrophie et l’inflam-
mation. La constipation, elle, était due à 
l’étranglement lié à l’activité contractile défail-
lante du côlon distal. 

Swenson proposa donc de réaliser l’opéra-
tion inverse : conserver le côlon hypertrophié, 
mais extraire la partie étroite la plus distale. 
Après quelques essais sur des chiens, le jeune 
patient fut le premier malade guéri par la 
méthode Swenson ; il vit encore aujourd’hui et 
a eu quatre enfants.

L’ESSENTIEL

> La maladie de Hirschsprung 
touche 1 nouveau-né  
sur 5 000 environ.

> Elle se manifeste par une 
constipation chronique qui, 
sans opération chirurgicale,  
peut être létale.

> En recherchant les causes 
de la maladie, les biologistes 
ont mis au jour, à partir des 

années 1960, un mécanisme 
clé du développement 
embryonnaire : la formation du 
système nerveux de l’intestin.

> Aujourd’hui, diverses équipes 
continuent à caractériser 
les gènes impliqués dans 
la maladie, avec l’espoir de 
prévenir ses formes les plus 
graves et de percer d’autres 
mystères de l’intestin.
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>

HIRSCHSPRUNG  
ET GENRE
La maladie de 
Hirschsprung touche 
principalement les 
garçons, avec quatre 
garçons concernés pour 
une fille. La cause de cette 
différenciation reste 
inconnue. En particulier, 
à l’heure actuelle, aucun 
gène impliqué dans 
la maladie n’a été détecté 
sur le chromosome X.
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