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Enfermedad de Hirschsprung

Hirschsprung disease

Santos-Jasso KA

INTRODUCCION

El diagnéstico de la enfermedad de Hirschsprung se debe sos-
pechar en el recién nacido que presenta datos de obstruccion
intestinal: vomito, distensién abdominal y falla para el paso de
meconio, en la primera semana de vida, lo que sustenta su origen
congénito. Los pacientes con esta enfermedad son predominan-
temente del sexo masculino (84%); suelen presentar impactacién
fecal colonicay en la valoracién abdominal muestran desimpac-
tacion, que puede ser explosiva en el examen digital del recto
con vaciamiento en el 96% de los pacientes. La progresién en
cuanto a gravedad de estos sintomas suele manifestarse con
fiebre, distensién abdominal, diarrea y sepsis; manifestaciones
clinicas de una colitis obstructiva proliferativa, también llamada
enterocolitis, la cual ocurre entre 11 a 24% de los recién nacidos
con enfermedad de Hirschsprung.? Un subgrupo de pacientes
con (aquellos que no presentan un cambio abrupto de calibre
entre el segmento sano y el segmento afectado) manifiestan dni-
camente estrefimiento crénico, lo que dificulta el diagnéstico.’

Harald Hirschsprung describié una casuistica de recién nacidos
con estrefimiento secundario a la dilatacion e hipertrofia del
colon, sin afeccién aparente a nivel de sigmoides ni recto.?
Actualmente sabemos que el defecto de la migracién neuronal
intestinal céfalo-caudal traduce aganglionosis del recto en el
100% de los pacientes con ésta enfermedad;* del sigmoides
en 80-85%; del colon descendente y colon transverso en 10%
cada uno, y de colon ascendente y parte distal del ileon entre
5y 10%. Figura 1.
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Figura 1. A) Enfermedad de Hirschsprung limitada al
segmento de recto y sigmoides (80-85% de los nifos);
B) Limitada al colon descendente, sigmoides y recto
(10%); C) Afecta al recto, colon con zona de transicion
en fleon terminal, préxima a la valvula ileocecal (5-
10%), en esta imagen podemos apreciar un colon sin
pronunciamiento de las haustras.

El objetivo de este criterio pediatrico es describir
las estrategias de diagndstico y tratamiento de
nifios con enfermedad de Hirschsprung.

DIAGNOSTICO

El estudio histopatolégico de la biopsia del recto
es el estandar de oro para realizar el diagnéstico
(93% sensibilidad, y 98% de especificidad), la
cual idealmente debe ser tomada a 3 cmde la li-
nea dentada. La ausencia de células ganglionares
en el plexo submucoso con la tincién hematoxili-
nay eosina establece el diagnéstico. Figura 2. Sin
embargo, en algunos casos es necesario realizar
inmuno-histoquimica para células gangionales
con proteina S-100 y calretinina para confirmar
el diagnéstico.>” Figura 3.

La expresion clinica es la ausencia de relajacion
involuntaria del esfinter anal interno y puede ser
registrada a través de una manometria anorrectal
(sensibilidad de 91% vy especificidad de 94%).®

La manometria anorrectal es una prueba no in-
vasiva para evaluar la funcion del esfinter anal
interno. Esta prueba se realiza sin sedacién, con
el paciente en decUbito lateral izquierdo con las
caderas y rodillas flexionadas y se introduce un

Figura 2. Cortes histoldgicos de plexos submucosos de
biopsias rectales, con tincion de hematoxilina-eosina
40X. A) Tronco nervioso en submucosa, con células
ganglionares maduras (expresion de un nicleo grande
y excéntrico con nucléolo prominente y citoplasma
abundante) sefialadas con una flecha (normoganglié-
nicos). B) Tronco nervioso hipertréfico y ausencia de
células ganglionares.

catéter con un balén de 1 x 1T cm en neonatos
y de 3 x 5 cm en lactantes y preescolares; se
distiende el recto con 15 mL para neonatos,
30 mL para lactantes mayores y preescolares y
60 mL para niflos mayores; sin embargo, pueden
requerirse cantidades mayores si el paciente
tiene megarrecto.

La prueba orienta al diagnéstico de enfermedad
de Hirschsprung si se encuentra ausencia del
reflejo anal inhibitorio. Dicho reflejo se presenta
normalmente cuando un bolo de materia fecal
alcanza el recto y se relaja el esfinter anal inter-
no, es independiente de la médula espinal y esta
ausente cuando no existen células ganglionares
inhibitorias. Debe hacerse énfasis en que se trata
de una prueba de cribado/tamizaje y por lo tanto
no confirma el diagnostico.’

La expresiéon morfolégica macroscépica se
conoce como zona de transicion y puede demos-
trarse de manera anterégrada con un colon por
enema. Figura 4. En aproximadamente el 12%
de los casos, la zona de transicion radiolégica
no corresponde con la zona de transicién histo-
patoldgica, sobre todo, si la enfermedad esta
localizada en recto sigmoides;'® asi mismo, el
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Figura 3. Cuadro comparativo de las tres tinciones en un caso normoganglionico (linea superior) y en un caso
con enfermedad de Hirschsprung rectosigmoidea (linea inferior). A y D (hematoxilina y eosina); A) troncos
nerviosos no hipertréficos con células ganglionares; D) Tronco nervioso hipertréfico sin células ganglionares.
B y E) La inmuno histoquimica con proteina S-100 que tifie troncos nerviosos, observandose hipertréficos en
laimagen E; en C y F se observa inmunohistoquimica con calretinina; C) Revela la positividad de una pequefa
célula ganglionar y neuritas y en F) la ausencia de tincion en el plexo submucoso aganliénico.

75% de los nifios con enfermedad de Hirschs-
prung total no muestran tal zona de transicion."

TRATAMIENTO

El objetivo global del tratamiento de la enfer-
medad de Hirschsprung es mejorar la calidad
de vida de los pacientes. Esto se logra al ob-
tener un nimero aceptable de evacuaciones
fecales, conservar la continencia fecal y evitar
el desarrollo de sintomas de enterocolitis. Se
han descrito varias técnicas quirdrgicas para

lograr estos objetivos. En 1948 Swenson esta-
blecié los tres principios para su tratamiento
quirtrgico:

1. Reseccion del intestino enfermo (recto
sigmoides en el 85% de los casos).

2. Descenso del colon “normogangliénico”
en el canal anal a través de la pelvis “pull-
through”.

3. Anastomosis colorrectal cerca, pero por
arriba de la linea pectinea.



O

Santos-Jasso KA. Enfermedad de Hirschsprung

Figura 4. Colon por enema (radiografia en proyeccion
lateral que muestra zona de transicién entre el recto
agangliénico y el sigmoides normoganglionico).

Esta técnica requiere destreza quirdrgica para
evitar la lesién de 6rganos pélvicos.*

En 1956 Duhamel disefid una cirugia que evitaba
la diseccion pélvica anterolateral, cerrando el
recto enfermo en bolsa de Hartmann a nivel de
la reflexion peritoneal, resecé el colon proximal
enfermo y descendié el colon normogangliénico
posterior al recto, para finalmente realizar una
anastomosis colorrectal termino lateral. *

Soave, en 1964, con el objetivo de evitar la di-
seccion perirrectal, describié su experiencia al
descender el colon sano “normoganglionico”,

INV

dentro de una funda muscular del recto nativo,
al cual le reseco la mucosa y submucosa.*

La reproduccion de estos procedimientos de
forma abierta o laparoscépica son actualmente
las modalidades terapéuticas realizadas por
muchos cirujanos pediatras, mismas que pueden
acompanarse o no de colostomia o ileostomia
previas. Sin embargo, la necesidad de estomas
actualmente es controversial; la colostomia
es innecesaria en mas del 70% de los recién
nacidos con enfermedad de Hirschsprung limi-
tada al recto y sigmoides.* El uso de una sonda
transrectal puede aliviar la obstruccion intesti-
nal distal y resolver la enterocolitis a través de
irrigaciones rectales; seguido de la toma de una
biopsia rectal, y si ésta establece el diagndstico
de enfermedad de Hirschsprung, se realizara
un estudio contrastado (colon por enema) que
muestre la longitud del intestino enfermo.

Los nifios pueden ser candidatos a un proce-
dimiento de descenso transanal (sin apertura
abdominal) bajo los principios de Swenson (re-
seccion de toda la pared rectal y colénica
aganglionica con anastomosis colorectal) y Soa-
ve (reseccion de las capas mucosa y submucosa
del recto, colectomia del intestino aganglionico,
descenso endorrectal del colon proximal nor-
moganglionico, dentro de un mango muscular
del recto enfermo que al cual se le realiza una
miotomia longitudinal posterior, que permita la
apertura del cilindro rectal aganglionico, descrito
por De la Torre-Ortega en 1998).'>"*

En ninos con abdomen agudo, con o sin datos de
perforacién intestinal o desequilibrio hemodina-
mico-hidroelectrolitico grave, una laparotomia
puede ser la opcion mas adecuada para resolver
la urgencia abdominal, si la zona de transicion
es evidente y se cuenta con disponibilidad de un
patélogo. Una toma de biopsia por arriba de la
zona de transicién mostrando un intestino sano
(normoganglionico), indicaria el sitio intestinal
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que se deberia realizar la derivacion intestinal;
si se observara una perforacién intestinal, lo cual
ocurre mas frecuentemente en el sitio dilatado
intestino proximal (normoganglionico), ese seria
un sitio adecuado para realizar una derivacion
intestinal.

Finalmente, aquellos nifios en los que la obstruc-
cién intestinal no fue resuelta con la colocacion
de una sonda rectal e irrigaciones, o bien se les
realizé una laparotomia exploradora y la zona de
transicion no es evidente, son candidatos a reali-
zar una ileostomia y toma de biopsias de espesor
total para determinar la longitud del segmento
intestinal enfermo. Estos son los casos de enfer-
medad de Hirschsprung total donde la zona de
transicion suele observarse en el ileon cerca de
la valvulaileocecal (5-15 cm aproximadamente)
a lo que se le nombra como Hirschsprung total.
(Opinion del autor) . Figura 5.

ENFERMEDAD DE HIRSCHSPRUNG TOTAL

Se han descrito las técnicas de Martin," Du-
hamel,'® y Kimura'” combinando la motilidad
normal del intestino (ileon) normoganglionico,
con un segmento intestinal con capacidad de
absorcion de agua, el cual funcionaria como un
reservorio formador de heces sélidas. Desafortu-
nadamente, los resultados han sido sub-éptimos,
con estasis fecal en el intestino delgado, pro-
liferacion bacteriana, absorcion de toxinas,
enterocolitis, ulceracién, diarrea secretora y
grandes disturbios electroliticos.'®

Actualmente, lo recomendable es realizar una
impecable reseccion del colon, descenso del
ileon con una ileo-recto anastomosis 2 cm arriba
de la Iinea pectina, para garantizar la preserva-
cion del mecanismo de continencia fecal. La
decisién de realizar una ileostomia protectora
depende de la experiencia del cirujano. Se
recomienda que la funcionalidad rectal (des-
censo ileal sin ileostomia o cierre de ileostomia

2017 enero;38(1)

después de un descenso ileal) deba retrasarse
hasta que el nifio tiene entrenamiento urinario y
puede sentarse en una tasa entrenadora. Cuando
se preserva el canal anal, los nifos iniciaran el
entrenamiento fecal pocos dias después, de otra
manera el gran nlimero de evacuaciones (diarrea)
en un nifo sin control de esfinteres generara
excoriacién perianal de dificil tratamiento.®

COMPLICACIONES

Existen complicaciones prevenibles como
prolapso o estenosis de los estomas, dermatitis
perianal, infeccion, abscesos vy fistulas después
del descenso; errores en el diagnéstico histol6-
gico (aganglionosis residual), atresias/estenosis
adquiridas de la anastomosis colo-anal posto-
peratorias; sintomas obstructivos en descensos
con reservorios (enJ, o parches de rectales nativo
(procedimiento de Duhamel); destruccion del
canal anal e incontinencia fecal permanente
y otras poco prevenibles como enterocolitis
postoperatoria.

Los pacientes con enfermedad de Hirschsprung,
sobre todo aquellos con aganglionosis coldnica
total, tienen una alta incidencia de enterocolitis
postoperatoria y es imprescindible que los pa-
dres o cuidadores primarios estén entrenados
para realizar irrigaciones rectales para tratarla.
En caso de establecer diagndstico de entero-
colitis, debe agregarse al tratamiento médico
metronidazol via oral a dosis convencionales
y, dependiendo de la gravedad, requerira am-
pliacién del esquema antibiético (ampicilina y
gentamicina) referido por literatura anglosajona,
ayuno, apoyo de soluciones parenterales y vigi-
lancia intrahospitalaria hasta la resolucién de la
enterocolitis.>'8

Al realizar ileostomias, la complicacién obser-
vada mas frecuentemente es el prolapso, el cual
puede complicarse con isquemia; se recomienda
fijar el intestino a la pared abdominal anterior
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-Recién nacido con distensién abdominal, poca
tolerancia a la alimentacion, vomitos biliares,
ausencia de meconio en las primeras 24 h vida 5| Sospecha de enfermedad de Hirschsprung

-Estrenimiento, con distension abdominal

v v

Descompresion rectal “satisfactoria” No descompresion por sonda rectal,
desequilibrio hemodinamico y/o abdomen agudo

Radiograffalabdomijnal ¢

| Laparotomia exploradora

\ 4 v v
Zona de transicion Zona de transicion Sin zona de
en colon descendente en colon transverso, transicion clinica-
o sigmoides dngulo hepadtico o ileon mente evidente

v [ |

Colostomia 5 cm

arriba de zona de lleostomia*
| Biopsia de recto aganglionica | transicion clinica
v ' T
Colon por enema (determinar longitud del ) T
colon enfermo “con EH") Siempre corroborar diagnéstico
I con biopsia de recto: agangliénica
. . Zona de transicién en angulo \ 4
Recto-sigmoides A p G
esplénico, colon transverso, angulo hepatico Decidir tipo de descenso

(Swenson, Duhamel, Soave)

v

Descenso transanal
(Swenson/Soave)

Considerar asistencia laparoscopica,
abordaje umbilical o laparotomia
(mixto) para el descenso transanal

El algoritmo aqui planteado es una sugerencia del autor de acuerdo a su experiencia.

*Cuando las condiciones generales del paciente permitan esperar un estudio histopatoldgico y se cuente con el apoyo
de un patélogo puede enviarse una biopsia de espesor total del sitio probable de derivacion intestinal y valorar la
presencia de células ganglionares.

Figura 5. Algoritmo sugerido de tratamiento en la enfermedad de Hirschsprung.

aproximadamente 6-7 cm proximal al estoma. apertura de las fascias resecando un circulo de
La segunda complicacién al realizar estomas piel, aponeurosis, misculo y peritoneo, para
es la estenosis, se debe asegurar una adecuada  evitar estenosis extrinseca del intestino al exte-

irrigacion arterial del intestino y una adecuada riorizarlo.
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La estenosis adquirida de la anastomosis
colo-rectal se puede evitar manteniendo una
irrigacion arterial adecuada de las arcadas me-
sentéricas, del segmento intestinal descendido y
evitando tension excesiva de dicha anastomosis.

Finalmente, para no comprometer la continen-
cia fecal se debe evitar el dafo al canal anal.
Para evitar esta complicacion, se debe usar del
retractor de Lone Star, que inicialmente permita
la exposicion del canal anal y gradualmente
avanzar los ganchos hasta la mucosa rectal; con
ello, el canal anal se encontrara protegido de la
diseccion, la cual se deberd iniciar 1.5 a 2 cm por
arriba de la linea dentada en la mucosa rectal.’®

Debemos sospechar enfermedad de Hirschs-
prung en todo paciente con obstruccion intestinal
distal y conocer las bases fisiopatoldgicas de la
enterocolitis, para poder establecer tratamiento
médico que permita restituir la homeostasis de
los pacientes; tener un entrenamiento adecuado
y suficiente exposicion a este tipo de cirugia
pélvicas que eviten resultados sub-éptimos, com-
plicaciones y secuelas, y, en caso de detectarlas,
implementar medidas terapéuticas adecuadas.

REFERENCIAS

1.  Fitzgerald CJ. "New concepts of the etiology, diagnosis, and
treatment of congenital megacolon (Hirschsprung's disea-
se), by Orvar Swenson, MD, et al, Pediatrics, 1949;4:201-
209." Pediatrics 1998;102;205-7.

2. Frykman PK, Short S. Hirschsprung-associated enterocolitis:
prevention and therapy. Semin Pediatr Surg. 2012;21:328-335.

3. Hirschsprung H. Stuhltragheit Neugeborner in Folge von
Dilatation und Hypertrophie des Colon. Jahrbuchfir
Kinderheil kundeund Physische Erziehung.1988;27:1-7.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

2017 enero;38(1)

De la Torre-Mondragén L. Enfermedad de Hirschsprung.
Mitos y realidades a 120 afios de su descripcidn. Acta
Pediatr Mex. 2008;29(3):139-46.

Reyes-Mugica M. Enfermedad de Hirschsprung: neuro-
cristopatia de la migracién y la diferenciacién celular. Rev
Gastroenterol Mex. 1997;62(4):287-92.

Ridaura SC. Problemas en el diagndstico histopatoldgico
de la enfermedad de Hirschsprung. Acta Pediatr Mex.
2003;24(3):166-71.

De la Torre L, Santos K. Enfermedad de Hirschsprung:
evaluacion de la calretinina y S-100 como métodos com-
plementarios en el diagndstico de aganglionosis en biopsias
rectales. Acta Pediatr Mex. 2012;33(5):246-251.

Lojin F, Kremer LCM, Reitsma JB, Benninga MA. Diagnostic
Tests in Hirschsprung Disease: A Systematic Review. J Pe-
diatr Gastroenterol Nutr. 2006;42(5):496-505.

Hong J. Clinical applications of gastrointestinal mano-
metry in children. Pediatr Gastroenterol Hepatol Nutr.
2014;17(1):23-30.

De la Torre L, Langer J. Transanal Pull-Through for Hirschs-
prung Disease. Semin Pediatr Surg. 2010;19(2):95-106.

De Campo JF, Mayne V, Boldt DW, De Campo M. Radio-
logical findings in total aganglionosis coli. Pediatr Ra-
diol.1984;14(4):205-9.
De la Torre-Mondragén L, Ortega-Salgado JA. Transanalen-
dorectal pull-through for Hirschsprung’s disease. J Pediatr
Surg. 1998;33:1283-6.

So HB, Schwartz DL, Becker JM, Daum F, Schneider KM.
Endorectal pull-through without preliminary colostomy
in neonates with Hirschsprung’s disease. J Pediatr Surg.
1980;15(4):470-1.

Langer JC, Fitzgerald PG, Winthrop AL, et al. One vs two
stage Soave pull-through for Hirschsprung’s disease in the
first year of life. J Pediatr Surg. 1996;31:33-7.

Martin LW. Surgical management of Hirschsprung’s desease
involving the small intestine. Arch Surg.1968;97(2):183-9.

Duhamel B. A new operation for the treatment of
Hirschsprung’s disease. Arch Dis Chil.1960;35:38.

Kimura K, Nishijima E, Muraji T, Tsugawa C, Matsumoto Y. A
new surgical approach to extensive aganglionosis. J Pediatr
Surg. 1981;16(6):840-3.

Bischoff A, Levitt MA, Pefia A. Total colonic aganglionosis:
a surgical challenge. How to avoid complications? Pediatr
Surgint. 2011;27:1047-52.



