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Resumen

Referencia. La Enfermedad de Hirschsprung (EH) es una patologia congénita
caracterizada por ausencia de células ganglionares en los plexos mientérico y
submucoso del intestino grueso. Su incidencia va de 1,0 a 2,8 por 100.000 na-
cidos vives, 70% de ellos son defectos aislados, constituyéndose en diagnostico
tinico, los restantes pueden estar asociados a otras patologias como el Sindrome
de Down en los que es 10 veces mds frecuente.

Caso clinico. Describimos las presentaciones clinicas mds frecuentes, la utili-
dad de las pruebas diagndsticas y las alternativas de tratamiento, dando énfasis
al acortamiento del tiempo entre diagndstico y tratamiento asi como la tendencia
actual sobre la no realizacién de colostomia a propdsito de la presentacion de
un caso confirmado con la toma de biopsia intraoperatoria, en la que se realizo
descenso abdominoperineal en un solo tiempo mediante procedimiento endoanal,
sin necesidad de la edificacion de colostomia.

Descriptores DeCS: enfermedad de Hirschsprung, aganglionosis, megacolon
congénito megacolon aganglionico.

Neonatal Hirschsprung disease

Summary

Reference, Hirschsprung's disease (HD) is a congenital disorder characterized
by absence of ganglion cells in the myenteric and submucosal plexuses of the
intestine. Its incidence ranges from 1.0 to 2.8 per 100,000 live births, 70% are iso-
lated defects, becoming single diagnosis, the others may be associated with other
diseases such as Down syndrome where it is 10 times more frequent .

Case report. We describe the most common clinical presentations, the use-
Jfulness of diagnostic tests and treatment options, with emphasis on shortening
the time between diagnosis and treatment as well as the current trend of not per-
SJorming colostomy concerning the presentation of a case confirmed the intrao-
perative biopsy, which took place one drop abdominoperineal endoanal time by
procedure without colostomy building.

Keywords: Hirschsprung disease, aganglionosis, aganglionic megacolon con-
genital megacolon.
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Introduccion

Descrita por primera vez en 1886 por
Harold Hirschsprung, el megacolon
congénito es una enfermedad caracteri-
zada por la ausencia de células ganglio-
nares del plexo mientérico de Auerbach
y en el submucoso de Meissner, en el
recto y ofros segmentos del colon y en
ocasiones se extiende hasta tomar todo
el intestino grueso y parte del delgado
en forma ascendente (de caudal a cefd-
lico).

Se caracteriza por un cuadro obs-
tructivo por incapacidad para transmitir
las ondas peristalticas. A lo largo del
tiempo se la ha conocido con diferentes
denominaciones como dilatacidén con-
génita e idiopitica colonica, megacolon
congénito, agenesia del plexo mientéri-
co, megacolon neurogénico, aganglio-
nosis intestinal congénita, megacolon
aganglionico, megacolon primario, En-
fermedad de Hirschsprung. (1,2)

Caso Clinico

Anamnesis. Paciente masculino de un
mes de vida, con antecedente desde
los 8 dias de vida con distension ab-
dominal, vomitos postprandiales en
moderada cantidad y disminucién en la
frecuencia de la deposicion, constipa-
cidn; inicialmente se manejé con pro-
quinetico y simeticona sin mejoria. 12
horas previas a su ingreso hospitalario
presenta importante distensién abdomi-
nal, decaimiento, irritabilidad y rechazo
al alimento.

Examen fisico. Signos vitales es-
tables, aspecto general activo, llanto
fuerte vigoroso, estado nutricional bue-
no, bien cuidado. Térax sin patologias.
Abdomen: globuloso, tenso, poco de-
presible, RHA aumentados, protrusién
del ombligo. Tono muscular conserva-
do, moro presente, prehension palmar y
plantar normales.

Exdmenes de laboratorio iniciales.
Leucocitos 8.970; Neutrofilos 10%;
Linfocitos 76%. Hemoglobina 4,1;
Hematocrito 39,2; Plaquetas 365.000;
Urea 8; Creatinina 0,23; Electrolitos
normales; PCR 0,18 y VSG 7.

Diagnéstico Presuntivo. Abdomen
suboclusivo

Evolucion. El paciente permanece
en observacion 3 dias. Se prueba ali-
mentacion ante una aparente mejoria, a

REV MED HJCA, VOL 4, NO 1

Fig. 1
Radiografia abdominal muestra distribucién anormal del aire intestinal, distensién del colen
proximal a la obstruceién, ausencia de gas distal y recto vacio.

las 36 horas presenta distencién abdo-
minal importante y vomito. Se descarta
alergia a la proteina de la leche y se rea-
liza un estudio de enema contrastado.
Tratamiento. Se realiza biopsia rec-
tal y tratamiento quirirgico definitivo
con descenso endorrectal de acuerdo a
la técnica de De la Torre-Mondragon.
Seccion de la pared rectal hasta alcan-
zar el espacio perirrectal y descenso
del colon a través del ano, con biopsias
escalonadas de todo el espesor del in-
testino grueso descendido, procesadas
mediante técnica por congelacion,
Evelucién. El nifioc permanece en
Neonatologia en cuidados intermedios
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hasta su estabilizacion, en pocos dias
mas inicia su alimentacién con muy
buena tolerancia y deposiciones con
frecuencia mas normal, sin distensio-
nes, Tue dado de alta a los 10 dias sin
molestias y en el control por la consulta
externa tiene una evolucidn postopera-
toria favorable, inicia un plan de dilata-
ciones a nivel anal por 4 a 6 meses.

Discusion

La incidencia de EH varia segin Ia et-
nia, estimandose en 1.5 por 10.000 na-
cidos vivos en poblacidn caucésica, 2.1
por 10.000 nacidos vivos en afroameri-
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Fig. 2

Enema baritado: muestra una zona estrecha proximal al ano, seguida por una zona de semejante a un embudo y mas proximal una zona dilatada.

canos, 1.0 por 10.000 nacidos vivos en
hispanos y 2.8 por 100.000 en asiaticos.
Es mads frecuente en raza blanca y en re-
cién nacidos de término. En hermanos
la incidencia es de aproximadamente
del 3.5%, aumentando segtn la longitud
del segmento afectado hasta un 20%.
La enfermedad predomina en varones
en una relacion de 3-5:1. Esta relacién
disminuye a 2:1 cuando el segmento
afectado es mas largo (3,4).

Fig. 3

El paciente es colocado en deciibito dorsal, con elevacién de la pelvis y

miembros inferiores.

REV MED HJCA,VCL 4, NO 1

La EH es producto de una falla en la
migracion craneo-caudal de las células
ganglionares provenientes de la cresta
neural, fenomeno producido entre la 5°
y la 12° semana de gestacion (imagen
1). Mientras mas precoz se produzca la
alteracion en la migracion celular, ma-
yor serd la longitud del segmento afec-
tado. También se cree que podria estar
implicado un defecto en la matriz extra-
celular de la pared intestinal que impe-
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dirfa que las células procedentes de la
cresta neural la colonizaran.

Técnicas tridimensionales inmuno-
histoquimicas han demostrado que la
inervacion axonal de la mucosa es anor-
mal, ademas de existir aganglionismo,
y esto puede ser importante en relacion
con la capacidad secretora y absortiva
del intestino y contribuir tal vez a la
aparicion de enterocolitis. Asi mismo,
se ha podido establecer que los nifios

Fig. 4
Exposicion del canal anal mediante dilatacion esfinteriana.
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afectados tienen la barrera mucosa co-
lonica alterada, independiente de la
inervacion del intestino, que explicaria
los episodios de enterocolitis severa de
los pacientes (5.0).

La EH es considerada una enfer-
medad poligénica autosoémica domi-
nante, de penetrancia incompleta (no
todo portador del gen alterado expresa
la enfermedad) y expresividad variable
(guarda relacion con la longitud del seg-
mento afectado), sin embargo, esto no
explicaria la mayor frecuenta de EH en
el sexo masculino. Las alteraciones re-
sidirian en los cromosomas 2, 10 y 13.
Su asociacion con Sindrome de Down
sugiere la posibilidad de que un locus
del cromosoma 21 también pueda es-
tar involucrado. Se han descrito hasta
el momento 9 genes afectados: RET,
GDNF, NTN, ENDR-B, EDN3, ECE],

Figs.5y 6
Biopsia intraoperatoria: en estas figuras se muestran dos placas, la primera donde hay ausencia de células ganglionares, correspondiente a nuestro
paciente, y la segunda donde se evidencia su presencia.

S0X10, SMADIP1, ZFHX1B. Las inte-
racciones entre estos genes aun no han
sido dilucidadas.

Uno de los genes mas estudiados
han sido el gen RET, un receptor con
actividad tirosina kinasa, situado en
el brazo largo del cromosoma 10, que
se detecta hasta en un 50% de los ca-
sos familiares y hasta en un 20% de los
casos esporadicos, relacionandose mas
estrechamente con la enfermedad de
segmento largo, por lo que se hace re-
comendable el estudio genético en estas
familias. Otros productos de los genes
mencionados son: receptor para endo-
telina B, factor neurotrofico derivado
de la glia y endotelina. También se ha
propuesto que el déficit de expresion
de determinados genes en el intestino
posterior embrionario (con ausencia de
mutaciones), puede no activar determi-

nados sistemas de receptores, causando
por esto la detencion de la migracion de
neuroblastos entéricos (7,8).

El intestino también posee un siste-
ma nervioso intrinseco y en él un neuro-
transmisor predominantemente inhibi-
torio es el Oxido nitrico. Recientemente
se ha demostrado niveles bajos del dxi-
do nitrico sintetizado en los plexos
mientericos aganglionicos. En un indi-
viduo sano el balance de contraccion y
relajacion del musculo liso es finamente
controlado, el individuo enfermo mues-
tra aumento de la inervacion adrenérgi-
ca y colinérgica. Las fibras adrenérgi-
cas excitatorias predominan sobre las
inhibitorias lo que aumenta el tono de
la musculatura lisa. La innervacién co-
linérgica por su parte esta aumentada en
la enfermedad y es predominantemente
excitatoria (9).
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Figs. 7y 8
Una vez determinada la presencia normal de células ganglionares, en las biopsias realizadas, se secciona el colon con un margen aproximado de 3-5
cm por encima de la tltima biopsia normal
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La mayoria de los pacientes con EH
presentan sintomas dentro de las prime-
ras semanas de vida, 2/3 dentro de los 3
primeros meses, 80% dentro del primer
ailo. Solo un 10% desarrolla sintomas
entre los 3-14 afios de vida. Por tanto se
divide a las formas de presentacion en
estos dos grupos: 1) en el recién nacido
puede presentar una forma de presenta-
cién leve y una forma de presentacion
grave. La forma leve esta caracterizada
por retardo en la expulsion de meconio,
constipacién, distension abdominal,
anorexia, halitosis, laxitud, retardo pon-
doestatural, desnutricién, fecalomas,
enterocolitis, defecacién con los esti-
mulos por sonda o tacto rectal. La forma
grave esta caracterizada por un cuadro
de oclusion intestinal y/o perforacion,
enterocolitis; 2)en el nifio mayor los
antecedentes de retardo de expulsion
de meconio, constipacion cronica, dis-
tension abdominal, diarreas, vomitos,
fecalomas, anorexia, desnutricion, des-
proporcion entre el tronco y las extremi-
dades, retardo pondo estatural son entre
otros los signos y sintomas principales
(9).

El 70% de los casos de EH es un
defecto aislado, constituyéndose en
un diagnostico tnico. El sindrome de
Down constituye la anomalia asocia-
da con mayor incidencia la cual puede
estar presente desde un 4.5% hasta un
16%. Asi mismo el 2% de los pacientes
que presentan EH poseen ademas una
trisomia del 21. (5,6). También pueden
encontrarse: defectos cardiacos (8%),
anomalias génito—urinarias (6%), ano-
malias gastro—intestinales (4%), que
pueden incluir atresia del colon, ano
imperforado, solas o en combinacion
con neuroblastoma, feocromositoma,
neurofibromatosis, sindrome de War-
denburg, neoplasia endocrina multiple
Tipo II (10,11).

La presentacion clinica de esta pato-
logia es indicativa de estudios para des-
cartarla. La primera orientacién diag-
nostica esta dada por la radiologia que
puede ser de gran ayuda al dar un primer
acercamiento al diagnostico. Se solicita
radiografia abdominal anteroposterior y
lateral, que muestran distribucion anor-
mal del aire intestinal, recto vacio y a
veces signos de obstruccion (distension
del colon proximal a la obstruccién que
se identifica por las haustras y ausencia
de gas distal a la obstruccion) (12).
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Aspectos histéricos de la Enfermedad de Hirschprung

Ao Autor Acontecimiento

1691  Frederich Ravisch Primer reporte de un niiio de 5 aiios que fallece con
constipacion “irremediable”

1886  Harold Hirschsprung Primera descripcién de aganglionosis de colon

1900 Fenwick Desarrolla la teoria de que el colon espéstico distal es
la causa de la obstruccion funcional al paso fecal

1948  Swenson, Neuhauser Establecen los principios del proceder radiologico

1949 contrastado y el primer tratamiento quirdrgico para
la enfermedad

1956  Duhamel Introduce una variacién al procedimiento quirirgico
anterior para minimizar las complicaciones por la
diseccion rectal anterior y lesion de los nervios aut6-
nomos

1960 Duhammel - Haddad Modifican el procedimiento anterior la cirugia se
realiza en dos tiempos: colostomia y anastomosis

1964  Soave Modifica el Pull Through endorectal de Ravich Sa-
binston para utilizarlo en pacientes con esta patolo-
gia

1964  Callaghan y Nixon Refinan la técnica manométrica en el diagnéstico de
la enfermedad

1995  Georgeson Reporta la mucosectomia transanal asistiendo el
tiempo abdominal por laparoscopia

1998  Luis de la Torre Describen la mucosectomia, colectomia y descenso

Mondragén

totalmente transanal sin necesidad de laparoscopia ni

laparotomia en el tratamiento de la enfermedad de
Hirschsprung.

El enema contrastado ha demostrado
una sensibilidad de 70% y una especifi-
cidad del 83%. Debe realizarse inyec-
tando cuidadosamente el medio de con-
traste y sin preparacion previa, Muestra
generalmente una zona estrecha proxi-
mal al ano, seguida por una zona de
Transicién semejante a un embudo, y
mas proximal una zona dilatada. Anatd-
micamente estos segmentos correspon-
den respectivamente a la zona aganglio-
nica, hipoganglidénica y ganglionar. El
signo radiologico mds importante de la
EH es la zona de transicion, aunque no
verla no descarta el diagnostico. Tanto
la zona estrecha como la dilatada pue-
den no apreciarse antes de los 15 dias
de vida, aunque segun otros autores el
enema contrastado puede ser normal
hasta los 3 meses de vida o ser normal
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indefinidamente en pacientes con EH
total. Otro signo radioldgico asociado
es la retencion del contraste por mas de
24 horas, el cual no es un signo especi-
fico. pero puede ser el tnico signo su-
gerente en una EH de segmento largo.
Generalmente las anormalidades en el
enema contrastado motivan la solicitud
de biopsia de recto para un diagnostico
definitivo (13).

La anometria ano-rectal. Consiste
en la distension rectal mediante un ba-
lon con presién controlada. En forma
normal, frente a la dilatacion anal, se
produce la relajacion del esfinter inter-
no y la contraccion del esfinter externo.
En la EH la relajacion del esfinter anal
interno no se produce, pudiendo incluso
aumentar su contraccién. La manome-
tria ano-rectal es particularmente 1itil en
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EH de segmento uliracorto, ya que estos
pacientes pueden tener un estudio con
enema baritado normal. En revisiones
sistematicas se han observado sensi-
bilidad y especificidad de 91% y 93%
respectivamente. La desventaja de este
método es que requiere un equipo espe-
cializado y es muy dificil de realizar en
nifios menores de un afio de edad, inclu-
sive autores no lo recomiendan antes de
los 5 afios (14).

El diagnoéstico de certeza esta dado
por €l estudio histolégico de la pared
rectal. En el afio 1960, Dobbins, Bill y
Noblett establecieron el uso en la prac-
tica clinica de la biopsia por succién
cuyo unico inconveniente en su medio
lo constituye el tamafio de la muestra.
La biopsia por succidn es facil y de baja
morbilidad, la biopsia rectal clasica ha
quedado para cuando existen problemas
en el diagndstico con la de succion (15).

La dosificacion de acetilcolinestera-
sa es una prueba histoquimica con re-
sultados muy positivos en el diagnosti-
co de la enfermedad y otros desordenes
de la inervacion mientérica (16).

El principio basico del tratamiento
quirargico de la EH es anastomosar el
intestino normal o ganglidnico con el
ano, resecando el intestino aganglioni-
co no funcionante. En general los lac-
tantes mayores y nifios se operan en un
tiempo, v los recién nacidos y lactantes
menores se operan en forma diferida, se
puede realizar una colosiomia de des-
carga y tomar biopsias, y después de
seis meses realizar la cirugia definitiva.
En los Gltimos afios 1a tendencia actual
en todo el mundo es a la realizacién de
la operacion a mas temprana edad y en
un solo tiempo quirtirgico, sin colosto-
mia (17).

La bibliografia espafiola nos mues-
tra que en sus series todos los pacien-
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tes presentaron un curso postoperatorio
muy favorable, como lo demuestra el
inicio de la dieta oral a los 2,4 dias de
promedio y el alta a los 5,2 dias, Otras
series tienen una estancia similar. Algu-
nos pacientes podrian haber sido dados
de alta mds precozmente perc debido a
su corta experiencia querian controlar
que no apareciera alguna complicacion
(18).

Recientemente se ha publicado un
estudio comparativo de pacientes inter-
venidos mediante esta técnica, descenso
transanal exclusivo y otros por via ab-
dominal. La manometria demuestra que
no hay diferencias en la presion esfin-
teriana entre estos dos grupos. (17,18).

Diferentes autores recuerdan la im-
portancia de un seguimiento a largo pla-
7o, incluso hasta la adolescencia, para
evaluar de forma definitiva la inciden-
cia de enterocolitis y el grado de conti-
nencia (18).

Conclusiones

En espera de que en un futuro po-
damos obtener mds datos sobre el se-
guimiento a pacientes intervenidos con
esta técnica, concluimos que los resul-
tados postoperatorios a corto plazo son
excelentes, sin diseccion intraperito-
neal, una rapida recuperacion, ausencia
de cicatrices en la pared abdominal, ni
realizacion de colostomias y por consi-
guiente un inmejorable resultado estéti-
co, pero ain mas importante un menor
riesgo de complicaciones por cirugias
multiples. También se acortan los tiem-
pos de estancia hospitalaria, v si se rea-
lizan biopsias intraoperatorias se acorta
también el tiempo entre diagnostico y
tratamiento realizdndolo en un mismo
procedimiento. Por todo ello creemos
que es la técnica de eleccion en la EH
de localizacidn rectosigmoidea.
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