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UMMARY

Hirschsprung Disease (HD) or
Congenital Megacolon is an
anomaly that is characterized
mainly for the absence of
ganglion cells in the myenteric
plexus and submucosal in
a variable segment of the
intestine. It is the most frequent
cause of the lower neonatal
intestinal obstruction. However
the real cause isn’t established
yet. The Congenital Megacolon
presents
differentlengths of the intestine;
many times associated to other
congenital anomalies. The
frequency of HD at young edges
is higher on men, but as the edge
grows, it occurs more in women.
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The clinical presentation
changes between children
and adults. In the pediatric
population a  constipation
history since the first month of
life, the delay on the elimination
of meconium beyond the 24
hours, abdominal distension
is a suspicion of Congenital
Megacolon. The adults consult
for a chronic constipation
history, abdominal distension,
use of laxatives and enemas
since childhood. Hirschsprung
disease is certainly diagnosed
after birth. The most important
exam to diagnose this disease is
the rectal biopsy of the complete

stenotic segment, which shows
the absence of ganglion cells,
nerve hypertrophy presence
and incresement of the
activity of acetycholinesterase.
Agonglinosis is pathgnomonic

for HD. The diagnostic
is supported with studies
of  the barium enema,
anorectal manometry and

inmunohistochemestry.
Nowadays the best treatment
for HD is the transanal surgical
descent, it takes the form of
the “Pull-through” procedure
in which the closest intestinal
segment, the ganglionar
intestine, is pulled down
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until it joins to the anus. The
advantage of this process is
that it isn't much invasive;
it is complicated and
reduces the days of staying in
the hospital. After using a few
surgical techniques for a time,
it can implement a surgery that
takes a few phases in just one

less

surgery, one surgical time, how
it was described in 1998, by
the “Torre- Mondragon “and
“Ortega-Salgado”.
you have to be at the expectation
of the results when the patient
defecates after the surgery,
because it can present fecal
incontinence or constipation.

However

NTRODUCCION

La Enfermedad de Hirschsprung
(EH) o megacolon congénito es
una anomalia que se caracteriza
por la
ganglionares en los

ausencia de células
plexos
mientérico y submucoso en un
segmento variable del intestino. Se
produce debido a una interrupcion
de la migracion craneal-caudal de
las células de la cresta neural, que
son responsables de la inervacion
del colon, o cuando las células
ganglionares se someten a la
muerte prematura entre los dias
5 y 12* semanas de embarazo.
Es la causa mas frecuente de
obstruccion intestinal inferior
neonatal; 5000
recién nacidos vivos**"#. La
etiologia sigue siendo no del

ocurre en I:
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La mitad
de los casos familiares y 15%
de los casos esporadicos son
asociados con mutaciones del

todo comprendida.

gen que inactiva el receptor
RET para tirosina quinasa en el
cromosoma 10q. El area entre
la zona aganglionar e intestinal
normal se denomina la zona de
transicion**’. Se conoce que la
EH tiene diferentes longitudes de
aganglionosis (segmento corto
dentro del recto o sigmoide 80%,
el segmento largo cuando se
sobrepasa el colon sigmoide el
15% y el total del colon e incluso
intestino delgado el 5%), una
incidencia familiar de 5-20%,
y la participacion esporadica
sindromica, siendo mas frecuente
el Sindrome de Down. Ademas
de la clasificacion de segmento
ultracorto cuando se trata de solo
la parte distal del recto, que ocurre
en el 2-3% de los casos””!?.Los
hombres se ven afectados en una
frecuencia de 4: 1,5. Sin embargo,
en los casos en que el diagndstico
es hecho en una edad mas
avanzada, la frecuencia es mayor
entre mujeres’. EH se diagnostica
comunmente en el recién nacido o
durante la infancia temprana. Los
pacientes con formas mas leves
de la enfermedad pueden llegar a
la edad adulta antes de establecer
el diagnostico®. A continuacion se
describira la presentacion clinica,
diagnostico y manejo de esta
patologia’.

RESENTACION
CLINICA

En los nifios antecedentes como
estrefiimiento desde el primer mes
de vida, el retraso en la aprobacion
de meconio mas alla de las 24
h, una historia familiar positiva
de EH o sindromes o retraso
en el desarrollo, con distension
abdominal alertan posibilidad de
Enfermedad de Hirschsprung’.
El examen fisico en el paciente
pediatrico con EH,
circunferencia abdominal

incluye
una
aumentada con numerosas masas
fecales. El Tacto Rectal post-
evacuacion evidencia un esfinter
anal hipertonico y una masa fecal
dura®. Los adultos consultan por
constipacion cronica refractaria
a partir de la infancia, quejas de
dolor y distension abdominal, y el
uso regular de laxantes o enemas.
Debido a que esta enfermedad
se pasa por alto en este grupo
etario, es mal diagnosticada y
no hay estudios contundentes.
El estrefiimiento es el sintoma
mas comuin en la poblacion
general, con una prevalencia del
10% al 15%*’. La presencia de
un fecaloma en el canal anal lo
distiende
produce una presion constante
en el esfinter interno, lo que
lo mantiene abierto. Por esta
razon, las deposiciones mas
liquidas pasan por alrededor de
la retencion fecal y es cuando

permanentemente y

se produce el sintoma conocido
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como incontinencia fecal o

suciedad’.
IAGNOSTICO

El estandar de oro para
el diagndstico de EH es
histopatologico, es la biopsia
rectal que muestra ausencia de las
células ganglionares, presencia
de hipertrofia del nervio (fibras
nerviosas

mielinizadas

colinérgicas no
en la submucosa
y entre las capas musculares)
y aumento de la actividad
de la
Aganglionosis es patognomonico
para HD"#?.

biopsia rectal por succion debe

acetilcolinesterasa.
La muestra de la

contener submucosa y es menos
traumatica para el paciente; con la
biopsia transmural generalmente
se  obtienen que
contienen todas las capas de
la pared intestinal y se utiliza

muestras

cuando no se tiene el equipo
para la biopsia por succion. La
seromuscular es para evitar el
derrame de heces durante el
procedimiento, y para minimizar
el riesgo de perforacion después
de la operacion si se elige un
margen de reseccion distal a un
sitio de la biopsia. En una biopsia
de espesor completo el patodlogo
puede observar tanto lasubmucosa
como el plexo mientérico®*.
Durante el procedimiento de
biopsia deben tomarse de dos
a tres muestras, 2 o 3 cm por
arriba de la linea dentada, para

evitar que no se pase por alto los
casos con segmento ultracorto®’.
La técnica histopatologica mas
utilizada es la de tejido incluido
en parafina y tefiido solo con
hematoxilina y Con
la  inmunohistoquimica,  ha
propuesto varios anticuerpos que
permiten identificar con certeza
las células ganglionares. Entre
los marcadores

eosina.

que alcanzan
sensibilidad y  especificidad
estan  los para
calretinina. Técnicas de tincion

anticuerpos
complementaria, utilizando la
demuestran

células

acetilcolinesterasa,
hipertrofiado de
Los
sistemas

nerviosas®’. prematuros

tienen Nerviosos
entéricos inmaduros y por lo
tanto los resultados de la biopsia
pueden  ser
aconsejable, esperar hasta que
el nifo cumpla alrededor de las

37 semanas de edad gestacional

engafiosas. Es

corregida, antes de emprender
una biopsia rectal de succion’.
Ademas el diagnostico de EH se
apoya con estudios de enema de
bario y manometria anorectal.
En el radiologico
simple y contrastado, en planos

estudio

anteroposterior y lateral, permite
apoyar el diagnostico cuando
hay un segmento estenosado
(aganglionico), generalmente
de recto y rectosigmoides;
ademds, permite
dilatacion en forma de embudo,

observar la

caracteristicamente localizada

a nivel de la zona de transicion,

asi como marcada dilatacién del
colon proximal. La manometria
demuestra ausencia de
reflejo inhibitorio del esfinter
anal'**78, El diagnostico tardio
se asocia especialmente con
segmento corto o formas zonales
de enfermedad o cuando los

anal

sintomas se atentian por el uso
cronico de laxantes, dieta baja
en residuos, antiespasmodicos, y
otros tratamientos®.

ANEJO

El tratamiento de la enfermedad
de Hirschsprung, es el descenso
transanal quirurgico, toma la
forma de un procedimiento “pull-

through” en el que el segmento

intestinal mas proximal, el
intestino  ganglionar se baja
hasta anastomosarlo al ano,

a un nivel que previene la
obstruccion funcional, pero al
mismo tiempo el objetivo es
preservar el patron defecatorio
normal, evitando el estrefiimiento
o la incontinencia fecal'>®’. La
enfermedad de Hirschprung,
ha pasado de una cirugia en
varias etapas a una operacion
en un solo tiempo quirdrgico,
realizada en los primeros meses
de vida y sin necesidad de
colostomia preoperatoria en la
mayoria de los casos. Soave en
1964 describio la mucosectomia
endorrectal. Boley, en el mismo
ano, realiza la anastomosis en

el mismo tiempo quirurgico



por via abdominal. Georgeson
et al. en 1995 publicaron la
mucosectomia transanal asistida
por laparoscopia para el tiempo
abdominal. En 1998, de la Torre-
Mondragon 'y Ortega-Salgado
describieron la mucosectomia,
colectomia y descenso totalmente
transanal, para el tratamiento de
la EH rectosigmoidea en una sola
intervencion quirdrgica, la cual es
un procedimiento minimamente
invasivo, no deja cicatrices ni las
complicaciones de la laparotomia
convencional, disminuye
la estadia hospitalaria y los
costos'’. No obstante, a pesar de
los avances en el procedimiento
quirdrgico, una estoma aln se
considera apropiado en nifios con
enterocolitis grave, dilatacion de
intestino delgado o aganglionosis
total del colon®.

ONCLUSION

La incontinencia fecal es un
sintoma que limita mas que
debido a
que puede trastornos
emocionales a los pacientes con
un deterioro de la interaccion

el estrenimiento,
causar

social y por ende de su calidad
de vida. Independientemente del
procedimiento quirirgico que
se realice, concuerdan que el
analisis histologico es el método
de diagnodstico, en el cual, el
objetivo comun es  preservar
al maximo el mecanismo de
continencia anal. En el transcurso
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del tiempo, los  avances
terapéuticos, han convertido el
tratamiento quirargico de varias
etapas a un solo tiempo quirtrgico
y con resultados satisfactorios
posoperatorios, en los que se
reduce el ileo posoperatorio,
inicio precoz de la alimentacion
enteral, recuperacion y alta
hospitalaria mdas temprana con
reduccion

una  considerable

de los costos. La evolucion
posquirtrgica es satisfactoria si
proporcional

a la edad y entre mas corto sea

es inversamente

el segmento aganglionico. La
frecuenciaactual de laenfermedad
en adultos es desconocida,
sobre todo porque EH es un
padecimiento que se pasa por alto
y es mal diagnosticada.

ESUMEN

La Enfermedad de Hirschsprung
(EH) o Megacolon Congénito es
una anomalia que se caracteriza
por la
ganglionares en los

ausencia de células
plexos
mientérico y submucoso en un
segmento variable del intestino.
Es la causa mas frecuente de

obstruccion intestinal inferior
neonatal. No obstante, aun no
esta bien establecida la causa.

El Megacolon congénito presenta
aganglionosis en  diferentes
longitudes del intestino; muchas
veces asociada a otras anomalias
congénitas. En edades tempranas

la frecuencia de EH es mayor

en hombres, pero a medida que
aumenta la edad, esta se presenta
mas en mujeres. La presentacion
clinica varia en nifios y adultos.
En la poblacién pediatrica una
historia de estrefiimiento desde
el primer mes de vida, la demora
en la eliminacién de meconio mas
alla de las 24 h, con distension
abdominal nos hace sospechar
en Megacolon Congénito. Los
adultos consultan por historia de
estrefiimiento cronico desde la
infancia, distencion abdominal
y uso constante de laxantes
y enemas. La enfermedad de
Hirschsprung se diagnostica con
certeza después del nacimiento. El
estandar de oro para el diagnostico
es la biopsia rectal de espesor
completo del segmento estendtico,
la cual muestra ausencia de las
células ganglionares, presencia
de hipertrofia  del
la actividad

nervio
y aumento de
de la
Aganglionosis es patognomoénico
para EH. Conjuntamente, el
diagnostico se apoya con estudios
de enema de bario, manometria
anorectal, e inmunohistoquimica.
Actualmente, el estandar de oro

acetilcolinesterasa.

para el tratamiento de la EH es
el descenso transanal quirurgico,
el cual toma la forma de un
procedimiento “pull-through” en
el que el segmento intestinal mas
proximal, el intestino ganglionar
se baja hasta
La ventaja de este
procedimiento es que es poco

anastomosarlo
al ano.
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invasivo, menor complicaciones
y reduce la estadia hospitalaria.
Después de emplear varias
técnicas quirurgicas a lo largo
del tiempo, se logra implementar
de una cirugia en varias etapas a
una operacion en un solo tiempo
quirtrgico, como lo fue descrito
en 1998, por la Torre-Mondragon
y Ortega-Salgado. Sin embargo,
sedebe deestaralaexpectativadel
resultado en el patron defecatorio
posquirargico, debido a que se
puede presentar incontinencia
fecal o estrefiimiento.
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