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RESUMEN

La enfermedad de Hirschsprung (EH) se considera una enfermedad congénita
caracterizada por ausencia de células ganglionares en los plexos mientérico de Auerbach
y submucoso de Meissner en el recto y otros segmentos del colon en forma ascendente.
Esta alteracion produce una anormalidad de la motilidad intestinal, que se manifiesta mas
frecuentemente como una obstruccion intestinal.

A nivel latinoamericano existe una alta frecuencia de pacientes pediatricos con problemas
de estrefimiento cronico refractario al tratamiento conformando un 67% de los pacientes
evaluados en Colombia, de los cuales el 20.59% fueron diagnosticados con enfermedad

de Hirschsprung.

El presente estudio tiene como objetivo el determinar las caracteristicas clinicas y
epidemioldgicas de los pacientes con diagnostico de Enfermedad de Hirschsprung, del
Instituto Guatemalteco de Seguridad Social, dentro del periodo comprendido de enero
2004 a diciembre 2009.

Para el material y métodos en el presente estudio se accedié al Servicio de Patologia y
cirugia pediatrica del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social, dentro del periodo
comprendido de enero 2004 a diciembre 2009. Al tenerse los resultados, se investigaron
en el archivo de dicho hospital, a través de expediente clinico, las caracteristicas de los
pacientes, enfocandonos especialmente en la historia clinica.

Entre los resultados obtenidos por el estudio se reveld que 43 pacientes presentaban
enfermedad de Hirschsprung corroborada por biopsia, en el 100% de los pacientes, 36
varones que representan el 85.71% y siete mujeres que conforman el 14.29%; 21
pacientes fueron menores de un ano conformando el 48.84% y 22 entre dos y 15 afos
(47.84%). Seis de los 43 pacientes presentaron sobrepeso, seis pacientes que conforman
el 14% tenian un peso adecuado y los 31 restantes con algun grado de desnutriciéon los
cuales conforman el 86% restante. EI 70% mostraron sintomas en el primer afio de edad:
el principal fue distension abdominal y en segundo lugar estrefiimiento. De los pacientes
analizados, 35 es decir el 43% presentaron enfermedad de segmento largo, seis es decir
el 14% presentaron enfermedad de segmento corto y dos es decir el 5% presentaron
enfermedad de segmento ultracorto. El 70% de los pacientes manifesto la enfermedad de
manera aislada. El 100% fueron diagnosticados mediante biopsia. Hasta el momento del

estudio, 21 pacientes es decir el 49% han sido tratados quirdrgicamente mediante



descenso de Duhamel, (ver apéndice 1) dos es decir el 5% con cirugia de Rehbein (ver
apéndice 1) y otros 20 es decir el 47% se encuentran pendientes de correccion
quirurgica.

Se concluye que se debe poner énfasis principalmente en el diagndstico, ya que varios de
los pacientes biopsiados presentan células aganglionares en los cortes histopatoldgicos;
sin embargo, también tienen el cuadro clinico del sindrome de Hirschsprung. Estos tal vez
requieran técnicas mas especificas de diagndéstico, como la tincidon de acetilcolinesterasa,

lo que nos ayudaria a confirmar el diagndstico en mas pacientes.

Palabras clave: Enfermedad de Hirschsprung, megacolon congénito.



I. INTRODUCCION
La enfermedad de Hirschsprung (EH) se considera una enfermedad congénita
caracterizada por ausencia de células ganglionares en los plexos mientérico de Auerbach
y submucoso de Meissner en el recto y otros segmentos del colon en forma ascendente.
Esta alteracion produce una anormalidad de la motilidad intestinal, que se manifiesta mas

frecuentemente como una obstruccion intestinal.

La EH puede ser clasificada segun el segmento intestinal comprometido. Asi puede
dividirse en:
1.- Segmento Corto: cuando no compromete mas alla de la union rectosigmoidea.
2.- Ultracorto: si sélo afecta esfinter interno o algunos centimetros préximos a dicho
esfinter.
3.-Segmento Largo: cuando el segmento aganglidonico afecta mas alla de la unién

rectosigmoidea.

Otros autores solo distinguen dos tipos: segmento corto y segmento largo, siendo
controversial la existencia de EH de segmento ultracorto, ya que esta compromete

menos de 5 cm del recto distal.

La mayoria de los casos corresponde a EH de segmento corto (75 a 80%), una
décima parte de ellos seria un aganglionismo ultracorto. El 20% restante perteneceria a
EH de segmento largo, incluyéndose en este grupo aquellos que afectan los segmentos

proximales al angulo esplénico.

Los pacientes con antecedente de estrefiimiento que inicia en el periodo neonatal o
tienen sintomas cronicos refractarios al tratamiento, deben ser remitidos para toma de
biopsias rectales con el fin de excluir una neuropatia entérica, especialmente la
enfermedad Hirschsprung.

Las neuropatias entéricas también llamadas disganglionosis intestinales son
patologias en las que hay alteracién de los plexos nerviosos enterales que pueden ser
tan diversas como la ausencia de células ganglionares en la enfermedad de
Hirschsprung (EH) o la presencia de ganglios gigantes en la displasia neuronal intestinal
(DNI).



A nivel latinoamericano es importante destacar que existe una alta frecuencia de
pacientes pediatricos con problemas de estrefimiento cronico refractario al tratamiento
conformando un 67% de los pacientes evaluados en Colombia, de los cuales el 20.59%
fueron diagnosticados con EH. Es importante destacar que a nivel latinoamericano el
diagnéstico de eleccién para Enfermedad de Hirschsprung es la toma de biopsias
rectales y el tratamiento de eleccién es quirdrgico utilizando las diversas técnicas
existentes para el tratamiento del mismo.

El presente trabajo pretende informar sobre las caracteristicas clinicas y
epidemioldgicas de los pacientes con diagnostico de Enfermedad de Hirschsprung, por
ello se realizé un estudio retrospectivo observacional, el cual tiene como objetivo principal
conocer las caracteristicas clinicas de los pacientes con diagnostico de Enfermedad de
Hirschsprung y evaluar las caracteristicas epidemiologicas que tienen estos pacientes,
todo ello con el propésito de brindar una mejor calidad de vida al paciente.

Durante la realizacion del estudio se evaluaron un total de 43 expedientes de
pacientes post operados por Enfermedad de Hirschsprung por el departamento de cirugia
pediatrica del Hospital General de Enfermedades del Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social del 100% de los pacientes el diagnostico se corroboré por biopsia, 37
varones y sies mujeres; 21 pacientes fueron menores de un afo y 22 entre dos y 15
afos. Seis de los 43 pacientes presentaron sobrepeso, seis tuvieron peso normal y los 31
restantes con algun grado de desnutricion. El 70% mostraron sintomas en el primer afio
de edad: el principal fue distension abdominal y en segundo lugar estrefiimiento. De los
pacientes analizados, 35 presentaron enfermedad de segmento largo, seis de segmento
corto y dos de segmento ultracorto. El 70% de los pacientes manifesto la enfermedad de
manera aislada. El 100% fueron diagnosticados mediante biopsia. Hasta el momento del
estudio, 21 pacientes han sido tratados quirdrgicamente mediante descenso de Duhamel,

dos con cirugia de Rehbein y otros 20 se encuentran pendientes de correccion quirurgica



Il. ANTECEDENTES
ANTECEDENTES HISTORICOS:

La enfermedad toma su nombre de Harald Hirschsprung, el médico danés que la
describié por primera vez en 1886, describid el caso de dos nifios que habian fallecido con
una gran distension abdominal. "La autopsia mostré imagenes idénticas con una gran
dilatacion e hipertrofia del colon".

Era un estrefiimiento grave acompanado de una dilatacion e hipertrofia del colon. No
se encontré una obstruccién mecanica que justificara el estrefiimiento y la zona dilatada se
consideré como el asiento primario de la enfermedad. Mas tarde pudo verse una ausencia
congénita de células ganglionares, en el plexo mientérico de Auerbach y en el submucoso de
Meissner, de la pared del recto y otros tramos del colon en sentido ascendente a una
distancia variable e incluso del intestino delgado. También se observé que el tubo digestivo
agangliénico conservaba su calibre normal. Otro hallazgo importante fue la hiperplasia de
fibras nerviosas colinérgicas en la capa muscular circular, muscularismucosae y mucosa, con
una actividad alta de la acetilcolinesterasa, al mismo nivel que la zona aganglionar. Estos
trastornos de inervacion serian responsables de una alteracion de la motilidad intestinal
consistente esencialmente en una falta de relajaciéon que impide la normal evacuacion del

contenido intestinal.

La EH o aganglionismo se considera uno de los trastornos conocidos como
disganglionismos que incluyen también el hipoganglionismo y la displasia neuronal intestinal.
Es una enfermedad genética relativamente frecuente, pero de transmision compleja, por lo

que el mendelismo no es siempre aparente.

La Enfermedad de Hirschsprung tiene aun muchos puntos oscuros. Los pacientes
pueden presentar un sindrome obstructivo temprano con riesgo de colitis, sepsis y
perforacién, por lo que el diagndstico tiene que ser precoz para realizar el tratamiento. En
algunos pacientes el cuadro so6lo muestra un estrefiimiento de aparicidn neonatal con

eliminacion tardia del meconio y su diagnéstico y tratamiento son mas tardios.

Son puntos importantes del diagndstico el enema con contraste y la manometria recto

anal, siendo la biopsia rectal lo que confirma el diagndstico al encontrarse ausencia de



células ganglionares, hipertrofia de troncos nerviosos e incremento inmunohistoquimico de

acetilcolinesterasa.

Su tratamiento es quirurgico por diferentes técnicas, aunque no se empled con éxito
hasta 1948, y consiste en resecar la zona con la inervacion alterada. En estos 50 afios se

han ido haciendo intervenciones cada vez menos agresivas y mas resolutivas.

DEFINICION

La Enfermedad de Hirschsprung es una patologia que se presenta con relativa
frecuencia dentro de la poblacién pediatrica, dando signos clinicos tan tempranos como en
las primeras 48 horas posteriores al nacimiento, es por ello que tanto el conocimiento de
dicha patologia como su abordaje quirurgico mediante las distintas técnicas establecidas es
de suma importancia, ya que el manejo y tratamiento tempranos de dicha patologia
proporciona a los pacientes un resultado favorable y evita las complicaciones y
repercusiones tanto clinicas como psicosociales que la evolucién natural de esta enfermedad

pudiese provocar en estos pacientes.

Es de suma importancia por ende conocer los métodos de diagndstico temprano con
los que se cuenta actualmente, con el fin de llevar a cabo el tratamiento quirdrgico lo antes
posible, ya que se han publicado estudios que demuestran que la cirugia realizada en un
solo tiempo quirdrgico en neonatos es una excelente opcién terapéutica y esto evita someter
al paciente pediatrico a un segundo estrés quirurgico.

A lo largo de los afios se han creado numerosas técnicas quirdrgicas para el
tratamiento de la enfermedad de Hirschsprung, por lo que se debe conocer cada una de ellas
tanto la técnica quirdrgica como los riesgos, ventajas y desventajas, asi como las
complicaciones que conlleva cada una de ellas.

La enfermedad de Hirschsprung se considera una enfermedad congénita
caracterizada por ausencia de células ganglionares en los plexos mientérico y submucoso
del intestino grueso. Su incidencia es variable siendo ésta desde 1,0 a 2,8 por 100.000
nacidos vivos. El 70% de los casos es un defecto aislado, constituyéndose en un diagnéstico
unico, los casos restantes pueden ser asociados a otras patologias, por ejemplo Sindrome

de Down, siendo 10 veces mas frecuente en estos pacientes.



La enfermedad de Hirschsprung (EH) es considerada una enfermedad congénita
caracterizada por una ausencia de células ganglionares en el plexo mientérico de Auerbach
y en el submucoso de Meissner, en el recto y otros segmentos del colon en forma
ascendente (de caudal a cefalico) (1). Esta alteracién produce una anormalidad de la
motilidad intestinal, que se manifiesta mas frecuentemente como una obstruccién intestinal
(2).

CLASIFICACION DE LA ENFERMEDAD DE HIRSCHSPRUNG:
La EH puede ser clasificada segun el segmento intestinal comprometido. Asi puede
dividirse en:
o SEGMENTO CORTO: Cuando no compromete mas alla de la union rectosigmoidea;
e ULTRACORTO: Si solo afecta esfinter interno o algunos centimetros préximos a
dicho esfinter.
o SEGMENTO LARGO: Cuando el segmento aganglionico afecta mas alla de la union

rectosigmoidea.

Otros autores solo distinguen dos tipos:
e Segmento corto
e Segmsento largo
e Siendo controversial la existencia de EH de segmento ultracorto, ya que esta

compromete menos de 5 cm del recto distal (2, 17).

La mayoria de los casos corresponde a EH de segmento corto (75 a 80%), una
décima parte de ello seria un aganglionismo ultracorto. El 20% restante perteneceria a EH
de segmento largo, incluyéndose en este grupo aquellos que afectan los segmentos
proximales al angulo esplénico.

La EH forma parte de los trastornos conocidos como disganglionismos que incluyen
también el hipoganglionismo y la displasia neuronal intestinal.

Epidemiologia

La incidencia varia segun la etnia, estimandose en 1.5 por 10.000 nacidos vivos en
poblacion caucasica, 2.1 por 10.000 nacidos vivos en afroamericanos, 1.0 por 10.000
nacidos vivos en hispanos y 2.8 por 100.000 nacidos vivos en asiaticos.

Es mas frecuente en raza blanca y en recién nacidos de término. En hermanos la
incidencia es de aproximadamente del 3.5%, aumentando segun la longitud del segmento
afectado hasta un 20%. (1, 17)



La EH predomina en varones en una relacion de 3-5:1 (17). Esta relacion disminuye a

2:1 cuando el segmento afectado es mas largo.

Patologias Asociadas a Enfermedad de Hirschsprung:

El 70% de los casos de EH es un defecto aislado, constituyéndose en un diagnostico
unico.

Los casos restantes pueden ser asociados a otras patologias. Un ejemplo de ellos es
la asociacién con Sindrome de Down (2, 17), siendo 10 veces mas frecuente en estos
pacientes el hallazgo de una agnaglionosis congénita. Asi mismo el 2% de los pacientes que
presentan EH poseen ademas una trisomia 21. Otras patologias congénitas que han sido
asociadas a la EH incluyen: Sindrome de Waardenburg, Sindrome de Laurence-Moon-Biedl|,
cromosoma X fragil, Sindrome de Goldberg-Shprintren, Sindrome de Kaufman-McKusic,
Sindrome de Smith-Lemli-Opitz, neoplasia endocrina multiple tipo lla, cardiopatias
congénitas, sordera, dilatacién pupilar, pigmentacion ocular, displasia ésea, atresias
intestinales, retraso mental, microcefalia, malrotacion, neuroblastoma, dismorfismo facial,
agenesia del cuerpo calloso y Sindrome de Hipoventilacion Congénita (Sindrome de
Haddad).

Otras anomalias no congénitas que también se han asociado son: hidrocefalia,
defecto septal ventricular, agenesia renal, ano imperforado, diverticulo de Meckel, poliposis
colonica, criptorquidea, epilepsia y resistencia a la insulina.

Una revision de 3852 pacientes con EH, sugiere una asociacién entre esta

enfermedad y el bajo peso al nacer. (20)

Etiopatogenia

La EH es producto de una falla en la migracion craneo caudal de las células
ganglionares provenientes de la cresta neural, fendmeno producido entre las 5° y la 12°
semana de gestacién (1, 17). Mientras mas precoz se produzca la alteracion en la migracion
celular, mayor sera la longitud del segmento afectado. También se cree que podria estar
implicado un defecto en la matriz extracelular de la pared intestinal que impediria que las
células procedentes de la cresta neural la colonizaran.

Técnicas tridimensionales de inmuno histoquimica han demostrado que la inervacion
axonal de la mucosa es anormal, ademas de existir aganglionismo, y esto puede ser

importante en relacién con la capacidad secretora y absortiva del intestino y contribuir tal vez
6



a la aparicion de enterocolitis. Asimismo, se ha podido establecer que los nifos afectados
tienen la barrera mucosa coldnica alterada, independiente de la inervacion del intestino, lo
que explicaria los episodios de enterocolitis severa de los pacientes. (12)

La EH es considerada una enfermedad poligénica autosémica dominante, de
penetrancia incompleta (no todo portador del gen alterado expresa la enfermedad) vy
expresividad variable (guarda relacién con la longitud del segmento afectado), sin embargo,
esto no explicaria la mayor frecuenta de EH en el sexo masculino.

Las alteraciones residirian en los cromosomas 2, 10 y 13. Su asociacidon con
Sindrome de Down sugiere la posibilidad de que un locus del cromosoma 21 también pueda
estar involucrado. Se han descrito hasta el momento 9 genes afectados: RET, GDNF, NTN,
ENDR-B, EDN3, ECE1, S0X10, SMADIP1, ZFHX1B. Las interacciones 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 casos familiares y hasta en un 20% de los casos
esporadicos, relacionandose mas estrechamente con la enfermedad de segmento largo, por
lo que se hace recomendable el estudio genético en estas familias (3, 17). Otros productos
de los genes mencionados son: receptor para endotelina B, factor neurotrofico derivado de la
glia y endotelina 3.

También se ha propuesto que el déficit de expresion de determinados genes en el
intestino posterior embrionario (con ausencia de mutaciones), puede no activar determinados
sistemas de receptores, causando por esto la detencién de la migracion de neuroblastos
entéricos. (14)

Manifestaciones Clinicas:

Dentro de los sintomas que permiten una sospecha precoz, se encuentra el
estrefiimiento o constipacién, definida en el recién nacido como el retraso en la eliminacion
de meconio mayor a 48 horas asociada a distension abdominal, y en los nifios mayores
como deposiciones infrecuentes de consistencia aumentada (14). El 98% de los lactantes
elimina el meconio en las primeras 48 horas de vida. Los prematuros eliminan mas
tardiamente el meconio, pero la EH es rara en prematuros. De los pacientes con EH, solo el
60% elimina el meconio después de las 48 horas, por lo que este signo no es patognomaénico
de la enfermedad.

La mayoria de los nifios que presentan aganglionosis congénita, son sintomaticos los
primeros dias o las primeras semanas luego del nacimiento (2). Alrededor de dos tercios de

los pacientes presenta sintomas dentro de los tres primeros meses de vida y 80% desarrolla
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sintomas dentro del primer afio de vida. Sélo un 10% de los pacientes inicia sintomas entre
los 3 y 14 afos de edad y en general se trata de pacientes con enfermedad de segmento
ultracorto. (13)

Los recién nacidos y lactantes pequefios presentan con frecuencia signos de
obstruccion intestinal, distension abdominal, vémitos biliosos e intolerancia a la alimentacion.
La inspeccion anal y la radiografia pueden orientarnos hacia una causa mecanica de
obstruccion, pero no descartan EH. Si la obstruccién no tiene una causa mecanica, ademas
de pensar en una EH, debe plantearse el diagndstico diferencial con hipotiroidismo,
insuficiencia suprarrenal, hipokalemia, hipercalcemia, hipomagnesemia, y en casos
excepcionales alteraciones neuromusculares.

Cuando la sintomatologia es poco evidente, puede presentarse como un cuadro de
constipacién cronica, con historia de dificultad en la eliminacién de deposiciones, masas
fecales palpables en fosa iliaca izquierda y un tacto rectal en que no se encuentran
deposiciones en la ampolla rectal y un esfinter anal hiperténico. En muchas ocasiones la
estimulacion rectal provoca salida explosiva de heces liquidas de olor fétido (17). Por lo
tanto, frente a pacientes con constipacion crénica, en los cuales se ha descartado causa
mecanica de obstruccion intestinal, que no cede a las medidas dietéticas ni farmacoldgicas,
debe plantearse el diagnostico de EH. También puede encontrarse dilatacion de asas
intestinales, adelgazamiento de la pared abdominal, alteraciones de la nutricion y del
crecimiento.

En nifos mayores, los sintomas mas comunes incluyen constipacion cronica
progresiva, impactacion fecal recurrente, mal incremento ponderal y malnutricion (17).

Otras veces puede presentarse como enterocolitis necrotizante, después de un
cuadro de constipacién no muy llamativo, y suele presentarse en nifios menores de dos afos
de edad. Una revision de 100 casos de EH durante los ultimos 12 afios en un Hospital de
Madrid, revela que el 50% inici6 su sintomatologia con cuadros graves durante el periodo
neonatal, de los cuales el 25% debid ser tratado quirdrgicamente durante ese periodo (3).

La enterocolitis se produce debido a que la dilatacion progresiva de la pared
colonica, provoca una isquemia sobre ella, alterando los mecanismos defensivos y
absortivos. Ademas el estancamiento de contenido fecal provoca proliferacién bacteriana
incluyendo gérmenes como Clostridium Difficile, Estafilococo, Anaerobios, E. Coli. Los
sintomas que orientan a una enterocolitis necrotizante son fiebre, diarrea, distension
abdominal, pudiendo evolucionar rapidamente a una sepsis 0 una peritonitis. La enterocolitis

es mas frecuente en los pacientes con Sindrome de Down, debido tal vez a alteraciones
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inmunoldgicas en las lineas T citotdxica y en la secrecion de interferén (1). La enterocolitis es

la responsable de aproximadamente un 30% de la mortalidad observada en EH.

Diagnéstico:

A. Radiografia de Abdomen:

La primera orientacion diagnostica esta dada por la radiologia, la que puede ser de
gran ayuda al dar un primer acercamiento al diagnéstico. Se solicita radiografia abdominal
anteroposterior y lateral, que muestran distribucion anormal del aire intestinal, recto vacio y a
veces signos de obstrucciéon (distension del colon proximal a la obstruccion que se identifica

por las haustras y ausencia de gas distal a la obstruccion). (20)

B. Enema Contrastado:

El enema contrastado ha demostrado una sensibilidad del 70% y una especificidad
del 83%(16). Debe realizarse inyectando cuidadosamente el medio de contraste y sin
preparacion previa.

Muestra generalmente una zona estrecha proximal al ano, seguida por una zona de
transicion semejante a un embudo, y mas proximal una zona dilatada. Anatdmicamente
estos segmentos corresponden respectivamente a la zona aganglidnica, hipogangliénica y
ganglionar. El signo radiolégico mas importante de la EH es la zona de transicion, aunque no
verla no descarta el diagnéstico. Tanto la zona estrecha como la dilatada pueden 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 indefinidamente en pacientes con
EH total (17). Otro signo radiolégico asociado es la retenciéon del contraste por mas de 24
horas, el cual no es un signo especifico, pero puede ser el Unico signo sugerente en una EH
de segmento largo. Generalmente las anormalidades en el enema contrastado motivan la

solicitud de biopsia de recto para un diagnéstico definitivo (16).

C. Manometria anorectal:

Para realizar el diagnostico definitivo, actualmente existen dos pruebas que pueden

descartar el diagndstico: la manometria anorectal y la biopsia de la pared rectal. Por ser



menos invasiva, frente a la sospecha de EH se realiza en primer lugar la manometria. Luego,

de resultar esta patoldgica, se realiza la biopsia rectal para confirmacion diagndstica.

La manometria anorectal consiste en la distension rectal mediante un balén con
presion controlada, y la posterior medicion de los cambios de presion provocados en el
esfinter anal externo e interno. En forma normal, frente a la dilatacion anal, se produce la
relajacion del esfinter interno y la contraccion del esfinter externo. En la EH la relajacion del
esfinter anal interno no se produce (1,16), pudiendo incluso aumentar su contraccion. La
manometria anorectal es particularmente util en EH de segmento ultracorto, ya que estos
pacientes pueden tener un estudio con enema baritado normal. La precision de esta prueba
es mayor a un 90%. En revisiones sistematicas se han observado sensibilidad y
especificidad de 91% y 93% respectivamente (16). Sin embargo, en nifios constipados
créonicamente, quienes tienen una distension permanente del canal anal por la presencia de
heces voluminosas, puede no presentarse la relajacion del esfinter anal interno, provocando
un falso positivo para esta prueba. Los falsos negativos en algunas revisiones han sido del
8%, contribuyendo a esta cifra, la presencia de pacientes con aganglionismos extensos en
los que la diferente inervacién intestinal puede justificar variaciones en los resultados de la
manometria (3).

Para que las condiciones del canal anal sean O6ptimas debemos eliminar las
manipulaciones del canal anal los dias previos y solo en caso que exista retencién fecal,
prescribir enemas de limpieza con suero fisiolégico 2 6 3 dias previos, el ultimo la noche
anterior al registro. Los registros falsos positivos (Qque no se demuestra reflejo y no sea una
EH) se producen generalmente porque las condiciones de reposo del paciente o fisiolégicas
del canal anal, desde el punto de vista manométrico (presion, fluctuaciones anorectales), son
deficientes o, por errores técnicos (el mas frecuente utilizar una distension rectal pequena,
inadecuada).

Los registros falsos negativos (que se demuestra el reflejo y sea un EH) estan
siempre causados por errores técnicos, y los mas frecuentes son; desplazamiento de la
sonda al distender el balén y utilizar distensiones demasiados grandes que abren el canal
anal cayendo la presion sin que exista reflejo.

La fiabilidad de este método en el recién nacido y neonato han sido objeto de
controversia, pero cada afo se publican trabajos que apoyan con sus resultados el
diagnéstico manométrico en el periodo neonatal. Esto es importante, ya que la biopsia no

esta exenta de riesgo y problemas de interpretaciéon, y que el tratamiento definitivo en el
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periodo neonatal es factible siempre y cuando se tenga un diagndstico seguro de la
enfermedad (5).

La ventaja de la manometria anorectal es que su porcentaje de complicaciones es
muy bajo, lo que ha llevado a que algunos autores postulen que dada la inocuidad y
ausencia de complicaciones del método, deberia ser el estudio funcional la primera
exploracion en todo recién nacido con trastorno de la defecacion (10). La desventaja de este
método es que requiere un equipo especializado y es muy dificil de realizar en nifios

menores de un afio de edad (16).

D. Biopsia Anorectal:

El diagndstico de certeza esta dado por el estudio histolégico de la pared rectal, que
posee una sensibilidad y especificidad cercana al 100%, considerandose como el gold
standard (14, 16). Usando las indicaciones actuales para decidir la toma de biopsia, s6lo un
12 a 17% de los nifios sometidos a biopsia rectal tienen una EH, por lo que cerca de un 80%
de los pacientes estan siendo sometidos a un procedimiento quirdrgico innecesario (14). Se
toman dos o tres muestras generalmente por aspiracién a dos o tres centimetros del margen
anal.

La profundidad de la biopsia debe ser lo suficientemente profunda como para incluir
la submucosa. Si se toman muestras mas lejanas, puede pasar desapercibido un
aganglionismo de segmento ultracorto, y si se toman mas préximas, se puede hacer un
diagnéstico errado, ya que normalmente existe junto al ano una zona de 1 a 3 cm que
fisiologicamente carece de células ganglionares. La ausencia de células ganglionares
tefidas con hematoxilina eosina confirma el diagnéstico. Un hallazgo que apoya el
diagnéstico es la hipertrofia de las fibras nerviosas de la submucosa que son prolongaciones
de los nervios extrinsecos. La proyeccion de estos nervios dentro de las muscularis mucosae
y la lamina propia puede demostrarse con la tincion de acetilcolinesterasa. El estudio de esta
enzima tiene una sensibilidad del 90% y una especificidad del 100%. Otras tinciones que
pueden realizarse son las de enolasa neuroespecifica, neuropéptido Y simil, 6xido nitrico
sintasa, sinaptofisina, proteina S100 y otros, que son usados por algunos autores, pero que
no presentan mayores ventajas que la tincién de acetilcolinesterasa.

Las desventajas de la biopsia son: la necesidad de mantener hospitalizado al

paciente en espera del resultado de la biopsia, la necesidad de enemas de forma
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ambulatoria si el paciente es dado de alta antes de que el resultado esté disponible y la

necesidad de biopsias mas profundas en caso de que el diagndstico contintde siendo incierto.

En el caso de aganglionismos extensos, las técnicas utilizadas habitualmente para el
diagnéstico, han mostrado resultados confusos, lo que conduce a un diagnéstico tardio y a
un elevado numero de procedimientos antes del diagndstico definitivo.(6)

Se ha demostrado que el retraso de la eliminacion de meconio, asociado a distension
abdominal y vémitos, asociados al resultado positivo de un enema con contraste logran
identificar a todos los pacientes con EH. Del mismo modo, la ausencia de estos 3 sintomas o
de un enema contrastado anormal excluye la EH en aproximadamente un 36% de los

pacientes con constipacion idiopatica. (14)

Diagnéstico Diferencial:

La sospecha de neuropatia intestinal agangliénica (EH), neuropatia intestinal
ganglionica (neurodisplasia intestinal, NID) o de hipoganglionismo, se produce por los
sintomas ya mencionados. El diagnéstico diferencial entre estas entidades es de gran
importancia, ya que mientras la EH requiere de tratamiento quirurgico, la NID es una
enfermedad madurativa que tan solo en casos excepcionales precisara derivaciones
intestinales sin reseccion. El hipoganglionismo, de diagndstico generalmente mas tardio, es
controvertido en su tratamiento.

La definicion de NID expuesta por Meier Ruge en 1971, fue la hiperplasia de plexos
mientéricos y submucosos con aumento de células ganglionares, con actividad
acetilcolinesterasa (AchE) positiva y ganglios malformados, y fue clasificada posteriormente
en tipos A y B segun criterios histolégicos y de gravedad clinica. En el afio 1999 el mismo
grupo de autores llega a la conclusién que la AchE, siempre que la biopsia obtenga
profundidad suficiente, puede ser util para el diagnéstico de EH pero no de NID, ya que la
evolucion de NID es a la negativizacion de AchE, maduracion del plexo submucoso y AchE
edad dependiente.

En cuanto a las diferencias clinicas, J.M Gil- Vernet y cols, muestran que en los
pacientes con aganglionismo se presentan en un 74.1% como retraso de la evacuacion
meconial y un 28.5% como estrefiimiento, en cambio pacientes con NID se presentan en un
44.4% como oclusiones y en 55.5% como estrefiimiento. A pesar de ello la exploracion

complementaria es fundamental para el diagndstico diferencial. (4)
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En el estudio radiolégico con enema baritado, un 73.8% de los pacientes estudiados
con este método, presentan zona de transicion. Los pacientes con NID presentan zona de
transicion en un 22.2%, por lo que se hace fundamental el uso de otras pruebas
diagndésticas.

La manometria anorectal es diagnéstica para EH en un 97.3% confirmando ausencia
de reflejo inhibidor del ano. En pacientes con NID, en un 60% permite descartar la EH al
existir el reflejo, y el 40% restante su ausencia o resultado dudoso nos hace pensar en el
factor madurativo del mismo en esta patologia. En cuanto al estudio histoldgico, la gran
mayoria confirma el diagnéstico de EH al buscar AchE, hiperplasia de fibras y ausencia de
ganglios. En los pacientes con NID la biopsia realiz6 el diagndstico soélo en el 50% de los
casos. Esta diferenciacién diagnéstica es trascendental en la eleccion diagnéstica, ya que
solo en casos excepcionales la NID requiere tratamiento quirdrgico. Cuando ello se requiere,
se han realizado derivaciones intestinales entre ileon y colon, cerrandose posteriormente sin

reseccion de segmentos al considerar finalizado el proceso madurativo con buen resultado.

Tratamiento

El tratamiento de la EH es quirurgico y esta orientado a la remocién del segmento
agangliénico, y anastomosar el segmento normal proximal con el recto distal o canal anal.
Los avances en las técnicas operatorias y los cuidados postquiridrgicos han logrado
descender la mortalidad que provocaba esta enfermedad. La indicacion quirdrgica se realiza
tan pronto como se confirma el diagndstico. Antes de la cirugia es necesario indicar multiples
enemas evacuantes para descomprimir las asas intestinales y prevenir la aparicion de
enterocolitis necrotizante.

La ileostomia de derivacion y la alimentacion parenteral juegan un papel importante
en el manejo inicial para lograr un estado nutricional adecuado (11).

Los procedimientos que pueden llevarse a cabo son variados, y pueden realizarse en
uno o dos tiempos operatorios. La eleccién de una u otra técnica esta determinada también
por la presencia de malformaciones digestivas, que pueden asociarse con alguna frecuencia
ala EH.

En general los lactantes mayores y nifios se operan en un tiempo, y los recién
nacidos y lactantes menores se operan en forma diferida, para primero realizar una ostomia
de descarga y tomar biopsias, y después de seis meses realizar la cirugia definitiva. En los
ultimos afios la tendencia actual en todo el mundo es a la realizacién de la operacion a mas

temprana edad y en un solo tiempo quirurgico.(8)
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Existen varios procedimientos quirurgicos, los cuales son:

Swenson (rectosigmoidectomia): Debe existir acceso al abdomen y perineo al
mismo tiempo. Se disecan el colon proximal y su mesenterio de manera que se
obtenga una longitud suficiente para la reconstruccion sin compromiso del aporte
sanguineo. (20)

Luego se corta el reflejo peritoneal en el recto sigmoide, se identifican ambos
uréteres y conductos deferentes y se inicia la diseccion pélvica. Esta se realiza cerca
de la pared rectal. La division del recto sigmoide se realiza con un engrapadora.
Después se introduce una pinza larga y curva a través del ano para sujetar el mifidon
del recto sigmoide e invertirlo. Se traza una incision oblicua a través de la mitad
anterior del recto prolapsado y se introduce una pinza en la pelvis para tomar vy tirar
del segmento ganglionar proximal a través del ano. Se divide la pared intestinal
proximal y se realiza una anastomosis fuera del ano con puntadas separadas de
material absorbible que aproximen las primeras capas musculares y luego las capas

mucosas. Se permite que la anastomosis regresa a la pelvis.

Duhamel (RetrorectalTransanal Pull-Through): Los principios de esta técnica son
la conservacion del esfinter anal interno, abertura solo del espacio retrorrectal
seguida del descenso retrorrectal de la parte ganglionar del colon y eliminacion del
tabique colorrectal. El recto se divide y se cierra justo por arriba del reflejo peritoneal.
Se efectua la reseccién del colon aganglionar. Se desarrolla el espacio retrorrectal
con diseccién roma hasta el piso pélvico.

La mitad posterior del recto se corta justo por arriba de la linea dentada. Se incide la
pared posterior 1.5 a 2.5 cm por arriba de la union mucocutanea. Puede sujetarse la
esponja en forma retrograda con otra pinza curva, la cual se empuja en sentido
retrogrado en la pelvis. Se tira del colon a través de la incisibn endoanal. Se
identifica el nivel hasta el cual se demostré la presencia de células ganglionares,
punto donde se secciona el colon y se une con el borde cortado del recto, con lo que
se crea la anastomosis colorrectal terminal. La anastomosis latero lateral final de la
parte anterior del recto aganglionar y la posterior ganglionar del colon se crea por

aplastamiento del tabique o con una engrapadora. (20)
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o Reseccion Anterior Segun Rehbein: Difiere del procedimiento de Swenson en que
la anastomosis es colorrectal, baja y anterior. Se realiza la diseccién pélvica y rectal
pero se dejan los 2 a 3 cm aganglionares finales del recto en lactantes y4 a 5 cm en
nifos mayores. Se practica una dilatacion vigorosa del esfinter con los dilatadores de
Hegar durante la operacion hasta llegar a un calibre mayor al tamafo del instrumento
elegido para engrapar la anastomosis. La anastomosis se realiza con una
engrapadora circular que se introduce a través del ano o por sutura directa en al
pelvis. Se coloca un drenaje extraperitoneal, se cierra el peritoneo por arriba de la
anastomosis y se introduce un drenaje trans anastomotico a través del ano. Este
drenaje puede retirarse después de 10 a 12 dias, cuando un enema con medio de
contraste demuestre que la anastomosis ya cicatrizd. Luego inicia la dilatacion suave

con dilatadores. (20)

o Soave (Endorectal Pull- Through): Después de abrir el reflejo peritoneal, se diseca
el recto sobre al menos 2 cm mas por fuera del peritoneo. Se clorhidrato de procaina
en solucion salina entre las capas mucosa y muscular de la pared superior del recto
para facilitar la diseccion. Se corta el musculo rectal y se libera el tubo de mucosa en
sentido distal. Se continua la diseccién mucosa hasta el nivel de la linea dentada. Se
corta la mucosa en forma circular a un centimetro por arriba de la linea dentada. La
manga mucosa se sujeta y se utiliza con tractor para girar del colon a través del nivel
establecido de células ganglionares. Este descenso puede realizarse mediante
adhesioén de la mucosa a un catéter que se introduce por via anal o con una pinza de
anillos. La parte abdominal de la de la operacion se completa al suturar el extremo
libre del manguito rectal aganglionar con la capa seromuscular del colon descendido.
La etapa peritoneal se completa con el anclaje de la serosa del colon a la mucosa del
conducto anal evertido. Se coloca un drenaje de penrose fuera del peritoneo, entra la
manga de musculo rectal y colon descendido.

Después de 10 dias, cuando la serosa del colon ganglionar esté adherida a la manga
de musculo rectal, se amputa el mufidén protruyente del colon y se efectia una

anastomosis entre mucosa y mucosa. (20)

Nuevas técnicas permiten realizar el procedimiento en un tiempo operatorio sin

realizar estomas, el uso de laparoscopia para hacer una cirugia menos invasiva y la
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realizacion de una reseccion transanal o perineal ayudandose si es necesario con
laparoscopia.
Se han mostrado algunas ventajas para la cirugia laparoscépica, dentro de las que se
incluyen:
o Buena tolerancia por parte del nifio
o Importante disminucién del riesgo de complicaciones intraabdominales y
parietales ligadas a toda laparotomia (abscesos, bridas, eventraciones,
evisceraciones)
e Lesion nerviosa perirrectal minima
e Confort postoperatorio

o Resultado estético altamente superiores a otras vias de abordaje. (9)

Nuevas técnicas, se han mostrado aun menos invasivas, como descender de manera
transrectal el intestino normalmente inervado y realizar la anastomosis del mismo a la region
anorectal con técnica prolapsante, con minimo dafio de los esfinteres musculares. Se han
publicado varios trabajos que muestran que este abordaje es factible y seguro para el
tratamiento de la forma rectosigmoidea clasica de esta entidad.

Esta técnica endoanal ofrece las mismas ventajas que la cirugia de minimo acceso,
reduccion o ileo posoperatorio, inicio precoz ausencia del uso de la via enteral, recuperacion
y alta hospitalaria mas temprana y, a éstas, se adicionan otras ventajas relacionadas con la
eliminacion de los riesgos asociados a la diseccion pélvica intraabdominal, como son menor
sangrado, menor dafio a otros 6rganos pélvicos, menor formacién de adherencias, menor
dolor posoperatorio, mejores resultados estéticos y reduccion de los costes hospitalarios
comparados con técnicas laparoscopicas.(19)

Esta técnica endoanal puede ser asistida laparoscopicamente o por una laparotomia
convencional, sin embargo, se ha demostrado que, pese a tener tiempos operatorios
similares, la asistencia laparoscépica disminuye la pérdida de sangre y las complicaciones
post operatorias que requieren una nueva intervencion. Por otro lado también se ha
demostrado que la técnica asistida por laparotomia tiene mas incidencia de encopresis. (18,
20)

Algunos autores (20) han demostrado que la incision umbilical es una alternativa
segura y rapida a la laparoscopia, ya que tiene todas las ventajas de una aproximacion
minimamente invasiva, pero de menor costo y sin la necesidad de equipo ni habilidades

especiales.
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Los resultados de las distintas técnicas quirdrgicas ha variado poco, siendo la
principal diferencia en el tratamiento actual el menor nimero de enterostomias realizadas, la
menor edad del paciente en el momento del tratamiento definitivo y la tendencia del abordaje
transanal en las formas rectosigmoideas.(3)

La EH de segmento ultracorto limitada al esfinter anal interno, llamada también
acalasia, se trata haciendo una esfinterotomia. Se ha probado recientemente la infiltracion
del esfinter con toxina botulinica.

Cuando la EH es de segmento largo, y esta comprometido todo el colon, y a veces
parte del ileon, hay que hacer una anastomosis ileoanal. La técnica de eleccion en el caso
de aganglionismos extensos durante afios ha sido la de Lester Martin de Cincinnati, Ohio,
que se basa en la "transferencia" de motricidad por parte del ileon, conservando la capacidad
de absorcion de fluidos del colon remanente. Se construye asi un tubo distal constituido por
una "media cafa" de ileon inervado normalmente, unido a una media cafia similar del colon
izquierdo aganglionar remanente, resecando el colon afectado restante. Asi se logra un
intestino capaz de impulsar las materias y de absorber agua (12).

Posteriormente Boley describié el descenso ileoendorrectal en un solo tiempo
utilizando el colon derecho, que posee mayor capacidad de absorcion hidroelectrolitica. Las
técnicas en las que se construye un canal largo con intestino aganglidonico consiguen una
mejor continencia a corto plazo, pero para algunos autores se asocia con mayor frecuencia a
epsiodios de retencion fecal, enterocolitis y anemia por déficit de hierro y vitamina B12 (6). El
trasplante intestinal es una alternativa a la nutricion parenteral prolongada en pacientes con
aganglionismo intestinal casi total.

Aunque la experiencia en este campo es reducida, los resultados iniciales son
prometedores (7). Si el nifio presenta enterocolitis asociada a EH o tiene una dilatacion
colonica significativa, es posible realizar una colostomia en espera de recuperacion antes de

realizar el procedimiento quirdrgico definitivo (17).

Complicaciones

Es importante destacar que luego de la cirugia un importante numero de pacientes
continua con dificultades de la defecacion (60-70%), alrededor del 10% presenta
constipacién debido a una neuropatia en la zona de transicion. Las células ganglionares
estan presentes pero las conexiones neuronales son descoordinadas, por lo que estos
pacientes presentan contracciones simultaneas de baja amplitud. Los pacientes contintan

presentando el reflejo inhibitorio recto esfinteriano incompleto lo que facilita la persistencia de
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la constipacion.(20) Alrededor del 50% de los pacientes presentan encopresis que puede
persistir hasta la vida adulta. La causa mas frecuente de encopresis en pacientes operados
de Hirschsprung, son las contracciones propulsivas de alta amplitud, las que habitualmente
terminan en el sigmoides, pero que en este caso continlan propagandose a través del
neorecto hasta el ano porque el area nativa de almacenamiento (restosigmoides) ha sido
resecada (20).

La aparicion habitual en mas de la mitad de los casos de complicaciones tanto

inmediatas como tardias, hace que el prondstico de esta patologia no sea del todo favorable.

Complicaciones Inmediatas:
Entre las complicaciones inmediatas mas frecuentes se encuentran las excoriaciones

perianales, ileo prolongado, dehiscencias de sutura, obstruccién intestinal e infecciones.

Complicaciones Tardias:

Entre las tardias destaca, la enterocolitis necrotizante, que puede darse entre 25% a
33% de los casos, contribuyendo por si sola de forma importante a la mortalidad,
encontrandose en algunas revisiones, como la unica causa de muerte directa en los
pacientes con EH, sin observarse cambios en su incidencia con el paso de los afios y sin que
la mayor extensién del aganglionismo favorezca su aparicién (3, 17). Esta enterocolitis, esta
en relacion a las estenosis anastomaéticas, malnutricion peri operatoria, EH de segmento
largo, enterocolitis previas a la cirugia y malformaciones asociadas. Los pacientes con
enterostomias y enterocolitis no tienen menor riesgo de padecer nuevos episodios ni que
tampoco el tratamiento quirdrgico definitivo sea un factor protector frente a esta
complicacion. Otras complicaciones son las estenosis anastomoticas, obstruccion y prolapso
rectal. Es excepcional la presencia de alteraciones miccionales o impotencia en estos

pacientes después de la cirugia pelviana.

Complicaciones Prevenibles:
Entre las complicaciones prevenibles se encuentran la infeccidn, retraccion
(dehiscencia), estenosis, incontinencia fecal; las que tedricamente no deberian suceder

cuando se lleva a cabo una técnica depurada.
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Complicaciones Parcialmente Prevenibles:

Las complicaciones parcialmente prevenibles como la constipacién postoperatoria,
cuya prevalencia podria disminuirse al resecar el colon dilatado normogangliénico, ya que
este es casi tan inadecuado y disfuncional como el colon agangliénico. Sin embargo, la
reseccion de este megacolon no ha logrado eliminar completamente el problema de la

constipacion.

Complicaciones No Prevenibles:

Las complicaciones no prevenibles incluirian a la enterocolitis necrotizante, una de las
complicaciones mas temidas. La sintomatologia clinica de la enterocolitis necrotizante
asociada a EH pude variar de leve, sin manifestaciones sistémicas, a un cuadro severo,
llegando al shock téxico.

Las caracteristicas anatomopatoldgicas varian desde el hallazgo de una mucosa
intestinal normal a necrosis y perforacién, haciendo dificil el diagndstico diferencial con colitis
ulcerativa (18). El tratamiento de la enterocolitis, esta orientado a combatir la retencion fecal
con irrigaciones y a la utilizacién de metronidazol, que también se constituye en una ayuda
importante. Lamentablemente, aun se desconocen los mecanismos que desencadenan este
cuadro. (8)

Para el manejo de la constipacién cronica y de la enterocolitis necrotizante en
pacientes operados por EH se debe optar por re hacer una cirugia Duhamel o Soave, ya que
otras intervenciones como miotomia/miectomia posterior han demostrado un resultado poco
satisfactorio. (20) En cuanto a las complicaciones que presentan pacientes con EH y
Sindrome de Down, la literatura no es concordante, ya que en 1994, Puri y cols.
Pronosticaban una mayor morbimortalidad a corto y largo plazo para estos pacientes. En
revisiones mas recientes no se ha comprobado mayor morbimortalidad para estos enfermos,
demostrandose una incidencia similar para enterocolitis necrotizante y para la continencia a
largo plazo. (20)

A pesar de dichas complicaciones el seguimiento con un equipo multidisciplinario,
logra que la mayoria de estos pacientes logren una continencia adecuada. Un 30% de los
pacientes persiste con una constipacion residual o sufre de incontinencia fecal. Esta
incontinencia fecal parece no variar en relacion al tiempo transcurrido de la cirugia ni de la

técnica quirurgica realizada para el descenso. (3)
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Prondstico y seguimiento

Los pacientes con EH deben lidiar con problemas fisicos que frecuentemente
continuan durante la adultez, como incontinencia fecal y urinaria, constipacion y disfuncion
sexual. Asi mismo, también experimentaran problemas psicosociales como sentimientos de
culpa, disminucién de la autoestima y falta de red de apoyo social. Por esto, los pacientes
con EH requieren de cuidados sanitarios a largo plazo, de manera de disminuir el impacto
negativo de la enfermedad y mejorar la calidad de vida de los pacientes. Esta atencion esta
frecuentemente a cargo del cirujano pediatrico (necesidad de dilataciones y enemas) y del
médico general que completa la atencion del cirujano, prescribiendo medicamentos y dietas
ricas en fibra para disminuir la incidencia de constipacion, y a la vez derivar al paciente en

caso de ser necesario a especialistas médicos o no médicos (15, 17).
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lll. OBJETIVOS

3.1 OBJETIVO GENERAL:

3.1.1

Conocer las caracteristicas clinicas y epidemiolégicas de los pacientes con
diagnéstico de Enfermedad de Hirschsprung de la poblacién pediatrica atendida en

el area de cirugia pediatrica del seguro social.

3.20BJETIVOS ESPECIFICOS:

3.2.1

3.2.2

3.2.3

3.24

3.2.5

3.2.6

3.2.7

Evaluar las caracteristicas epidemioldgicas de los pacientes con diagnéstico de
Enfermedad de Hirschprung de la poblacién pediatrica atendida en el area de cirugia
pediatrica del seguro social.

Identificar la relacion que existe entre el estado nutricional de los pacientes y la
presencia de enfermedad de Hirschsprung de la poblacion pediatrica atendida en
cirugia pediatrica del seguro social.

Determinar cual es el mejor método diagndstico para la Enfermedad de Hirschsprung
en el periodo neonatal de los pacientes pediatricos atendidos en el seguro social.
Identificar las enfermedades asociadas con la Enfermedad de Hirschprung de la
poblacion pediatrica del seguro social.

Identificar que género se va mayormente afectado por la Enfermedad de
Hirschsprung de los pacientes atendidos en cirugia pediatrica del seguro social.
Identificar la sintomatologia mas frecuente presentada por los nifios con Enfermedad
de Hirschsprung que acuden a cirugia pediatrica del seguro social.

Identificar el tipo de procedimiento quirurgico utilizado con mayor frecuencia en los

nifios con Enfermedad de Hirschsprung tratados en el seguro social.

21



IV. MATERIAL Y METODOS

4.1. TIPO Y DISENO DE LA INVESTIGACION:

Estudio Retrospectivo Observacional

4.2. UNIDAD DE ANALISIS:
Expedientes clinicos de pacientes que se evaluaron en la consulta externa de la unidad de
cirugia pediatrica del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social con sospecha de

enfermedad de Hirschsprung, dentro del periodo comprendido de enero 2004 a diciembre de
2009

4.3. POBLACION Y MUESTRA

Pacientes que acudieron a la unidad de cirugia pediatrica del Instituto Guatemalteco de
Seguridad Social y recibieron tratamiento quirurgico por enfermedad de Hirschsprung, dentro
del periodo comprendido de enero 2004 a diciembre 2009. Se tomaron como muestra a los
pacientes post operados por enfermedad de Hirschsprung cuyo diagnéstico fue realizado
tardia o tempranamente y que acudieron a la unidad de cirugia pediatrica del Instituto
Guatemalteco de Seguridad Social, dentro del periodo comprendido de enero 2004 a
diciembre 2009.

4.4. CRITERIOS DE INCLUSION Y EXCLUSION DE VARIABLES:

4.4.1. Criterios de Inclusién:
o Nifios con enfermedad de Hirschsprung cuyo diagnéstico fue realizado tardia
(pacientes mayores de 2 afnos) y tempranamente (nifios menores de 2 anos) que
acudieron a la unidad de cirugia pediatrica del Instituto Guatemalteco de Seguridad

Social en el periodo antes mencionado.

4.4.2. Criterios de exclusién
o Nifios que fallecieron por otras morbilidades diferentes a la enfermedad de
Hirschsprung.

o Nifios que fallecieron por enfermedad de Hirschsprung.
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4.5. BOLETA DE RECOLECCION DE INFORMACION Y PROCEDIMIENTOS PARA LA
RECOLECCION DE INFORMACION

Se solicitaron previa autorizacion en el archivo de registro y estadistica del Hospital General
de Enfermedades del Instituto Guatemalteco de Seguridad Social y se llevé a cabo la
revision de aquellos expedientes clinicos de los pacientes post operados por enfermedad de
Hirschsprung cuyo diagnéstico fue realizado tardia o tempranamente dentro del periodo

comprendido entre el 1 de enero de 2004 a 31 de diciembre de 2009.

Se realizé un instrumento colector (Boleta de Recoleccién de Datos) el cual cuenta con dos
secciones diferentes, una referente al diagnéstico y antecedentes del paciente y la otra
dirigida hacia el tratamiento quirdrgico y las complicaciones ocurridas en los pacientes con

enfermedad de Hirschsprung.

A través del instrumento de recoleccion de datos, se llevo a cabo la recoleccion de datos que

se determinaron de acuerdo a las variables establecidas.

4.6. ASPECTOS ETICOS DE LA INVESTIGACION

El presente estudio se realizO con normas de bioética y se siguieron todas las
recomendaciones de la declaraciéon de Helsinki de la Asociacion Médica Mundial y fue
presentado previamente a su inicio del mismo al comité docente del Departamento de
Cirugia del Hospital General de Enfermedades del Instituto Guatemalteco de Seguridad

Social quien aprobd su realizacion.

4.7 PROCESAMIENTO Y ANALISIS DE LOS DATOS

Una vez recolectados los datos a través del instrumento de recoleccion de datos, se creo
una base de datos, con la cual se procesaron los datos por Epilnfo, para contar con una

herramienta fidedigna para el analisis de dichos datos.

Luego de obtener los resultados, estos se representaron en tablas y graficas que sirvieron

como herramientas para llevar a cabo el proceso final de la investigacion.
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4.8. OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

VARIABLE DEFINICI DEFINICION TIPO MEDICIO | DEPENDIENTE O
ON OPERACIONAL N INDEPENDIENTE
TEORICA
Edad Tiempo Tiempo medido | cuantitativa Intervalo independiente
transcurrido | en afios de una
a partir del | persona desde
nacimiento que nace hasta
de un | la fecha.
individuo.
Sexo Sexo Es el sexo cualitativa | Nominal Independiente
bioldgico bilégico con el
con el que que se
se nace que | diferencia a un
puede ser hombre y a una
masculino o mujer.
femenino
Enfermedad de | Enfermedad | Enfermedad cualitativa Nominal Independiente
Hirschsprung congénita congénita  que
caracterizad | produce
a por | estrefiimiento
ausencia de | crénico causada
células por falta de
ganglionare | células
s en los | ganglionares.
plexos
mientérico y
submucoso
del intestino
grueso.
Tratamiento Método Procedimiento cualitativa Nominal Dependiente
quirdrgico especial que | quirdrgico para
se emplea | tratamiento de
para enfermedad de
curacion o | Hirschsprung
alivio de
una
enfermedad
mediante
algdn  tipo
de
procedimien
to
quirdrgico.
Procedimiento Se conserva | Procedimiento cualitativa Nominal Dependiente
de Duhamel el esfinter | quirtrgico
anal interno, | utilizado para la
se abre solo | correccidon  de
el espacio | los pacientes
retrorrectal | con enfermedad
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seguido del

de Hirschsprung

desce so | en el que se
retrorrectal | reseca el colon
de la parte | aganglionar y se
ganglionar une al recto.
del colon y
eliminacién
del tabique
colorrectal.
El resto se
divide y se
cierra  por
arriba  del
reflejo
peritoneal.
Se reseca el
colon
aganglionar
y se une al
recto.
Procedimiento Se hace una | Procedimiento Cualitativa Nominal Dependiente
de Rehbein anastomosis | quirtrgico
colorrectal utilizado para la
baja y | correcciébn  de
anterior. Se | los pacientes
realiza una | con enfermedad
diseccion de Hirschsprung
pélvica y | en el cual se
rectal pero | realiza una
se deja los | anastomosis
2 a 3 cm | colorrectal baja
aganglionar | y anterior.
es finales
del recto en
lactantes vy
4 a 5 en
nifos
mayores.
Diagnéstico Procedimien | Diversos cualitativa Nominal Dependiente
temprano to por el | procedimientos
cual se | utilizados en
identifica medicina  para
una identificar una
enfermedad | enfermedad de
, entidad | forma temprana

nosoldgica,
sindrome, o
condicién de
salud-
enfermedad
temprana-

(menor de 2
afos).
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mente.

Diagnéstico Procedimien | Diversos cualitativa Nominal Dependiente
tardio to por el | procedimientos

cual se | utilizados en

identifica medicina  para

una identificar una

enfermedad | enfermedad de

, entidad | forma tardia

nosolégica, | (mayor de 2

sindrome, o | afos).

condicién de

salud-

enfermedad

tardiamente
Estado Es la | Es la relacion | Cuantitativa | Intervalo Dependiente
nutricional situacién en | que existe entre

la que se|la alimentacidn

encuentra de una persona

en relacién |y su  peso,

a su ingesta | estatura y edad.

Y

adaptacione

s fisioldgicas

que tienen

lugar tras la

ingestion de

nutrientes.
Sintomatologia Es la | Es una | cualitativo nominal Dependiente

referencia referencia que

subjetiva realiza la madre

que da un | cuando nota

enfermo por
la
percepcion
0  cambio
que
reconoce
como
anémalo o
causado por
un estado
patoldgico o
enfermedad

algin cambio en
su hijo
relacionado con
una
enfermedad.
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Enfermedades
asociadas

Enfermedad
es que se
presentan
con mayor
frecuencia
asociadas a
otras
enfermedad
es,
mayormente
de origen
genético.

Enfermedades
genéticas que se
presentan  con
mayor

frecuencia  en
pacientes  con
enfermedad de
Hirschsprung.

cuantitativo

nominal

Dependietne
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V. RESULTADOS

Figura 1: Edad de los pacientes al momento del diagndstico

12 anos
11 anos
10 anos
9 anos
8 anos
7 anos
& anos |

5 anos |

o, o

3 anos

2 anos
1 anos

2-11 mesas

1 mes

o 2 4 6 8 10

Figura 1. Edad de los pacientes al momento del diagndstico.

Fuente: Boleta de recoleccion de datos
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Figura 2: Porcentaje de pacientes de a cuerdo a su estado nutricional segtin la

clasificacién de Waterlow

Desnutrickin keve
33%

Desnutrickon moderada
105

Figura 2. La figura muesira el porcentaje de pacienies de
acuerdo a su estado nutricional segun la clasificacion de

Waterow.

Fuente: Boleta de recoleccion de datos
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Figura 3: Tipo de enfermedad de Hirschsprung que presentaron los pacientes

(n=43 )

ultracorto
L%

Segmento largo
B1%

Figura 3. Tipe de enfermedad de Hirschsprung que presen-
tarcn los pacientes.

Fuente: Boleta de recoleccion de datos
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Figura 4: Distribucién por edad de los pacientes al momento del inicio de los sintomas

2-11 meses
19%

Figura 4. Distribucion por edad de los pacientes al momento
del inicio de los sintomas.

Fuente: Boleta de recoleccion de datos.
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Figura 5: Signos y sintomas presentados por los pacientes

(n=41}

18
12
: I E
4
3 , | H B
Ausencla

Estrenil- Dhstension  Wamito Diolar
miento  abdominal abdominal de evacua-

oranico clones

Padertes

Figura 5. Signos y sintomas presentados por bos pacientes:
estrafiimiento cronico en 25 pacientes (57.1%), distension
abdominal en 33 (76.1%), vomitoen 10 (23.8%), dolor ab-
dominal em 4 (8.5%)y ausencia de evacuaciones en &
(19%). Algunos pacientes presentarcn mas de un sintoma

Fuente: Boleta de recoleccion de datos
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I. DISCUSION Y ANALISIS

El estudio incluy6 un total de 43 pacientes a los cuales se les diagnosticé enfermedad de
Hirschsprung por medio de biopsia intestinal. Se estudiaron varias caracteristicas Clinicas y
epidemioldgicas, como son: edad, estado nutricional, sintomatologia mas frecuente, edad al
momento del diagnéstico, enfermedades asociadas durante el diagnéstico, y tratamiento con
el que se resolvio la enfermedad, asi como la prevalencia de la misma. De los 43 pacientes
se encontré que contaban con una edad promedio de 4.1 afios, con una mediana de 11y
una moda de un afo (Figura 1).

Segun su género, entre los 43 pacientes predominé el masculino con un total de 36, lo que
representa 85.71% del total de pacientes, y solamente hubo siete pacientes de sexo
femenino, que representan 14.29%, lo que da una relacion hombre:mujer de 6:1. Se
determino el estado nutricional de los 43 pacientes, tomandose en cuenta la clasificacion del
estado nutricional de Waterlow, la cual utiliza como parametros edad, peso y talla, y los
agrupa en dos indices: peso con respecto a la talla y talla con respecto a la edad; el primero
hace referencia a un déficit de peso con respecto a la estatura actual del nifio (desnutricion
aguda) y la segunda evidencia la presencia de una estatura menor a la esperada para la
edad del nifio (desnutricion crénica). Dentro de nuestros resultados, encontramos seis
pacientes con sobrepeso, a pesar de la enfermedad; seis pacientes tenian peso normal, 14
se encontraban con desnutricion de primer grado, cuatro resultaron con desnutricién de
segundo grado y trece con desnutricion de tercer grado; todos fueron clasificados de acuerdo
al peso para la talla y a la talla en relacién a la edad, coincidiendo el estado nutricional para
ambos indices. El coeficiente de correlaciéon fue de 0.01, lo cual indica que no existe una
relacion lineal pero es importante indicar que esto no necesariamente indica que las
variables so independientes, por lo que podemos observar que en ciertos casos existe

relacion entre la enfermedad de Hirschsprung y la desnutricion. (Figura 2).

En nuestro estudio consideramos la clasificacion de la enfermedad de Hirschsprung y de
acuerdo a la misma descubrimos que solo dos pacientes presentaron enfermedad con
segmento ultracorto, seis pacientes con afeccion de segmento corto y 35 afectados con

segmento largo (Figura 3).

Tomamos en cuenta la edad a la que iniciaron los sintomas, encontrando la mas frecuente
en menores de un mes, lo que representa 52.38% de la poblacion estudiada (Figura 4),
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misma a la que se realizé el diagndstico y tratamiento de forma mas temprana; asi mismo, se
valoré la sintomatologia mas frecuente encontrando que el 76.19% de la poblacion presenté
distensién abdominal, el 57.14% estrefiimiento cronico, el 23.8% refiri6 vémito, el 9.52%
dolor abdominal y el 19.04% ausencia de evacuaciones (Figura 5). Es importante mencionar
que los pacientes que iniciaron con sintomas antes de un mes de edad fueron seis y los
mismos manifestaron ausencia de evacuaciones durante las primeras 48 horas de vida;
cuatro pacientes presentaron sintomatologia antes del afio de edad; sin embargo, éstos

presentaron evacuaciones en las primeras 24 horas de vida.

Otro objetivo de importancia en este estudio fue determinar la presencia de enfermedades o
sindromes asociados a la enfermedad de Hirschsprung; una vez confirmada ésta mediante
biopsia, encontramos que 31 de los 43 pacientes presentaron la enfermedad de forma
aislada, lo que representa 71.42%, coincidiendo con lo reportado en la literatura internacional
que refiere que el 70% de los pacientes diagnosticados se presentan de esta manera; asi
mismo, entre las patologias asociadas se registra a cuatro pacientes con ileo meconial,
cuatro con mal rotacion intestinal, uno de los cuales también se asocid a comunicacion

interauricular; un caso se asocié con enterocolitis y otro con retinoblastoma.

Cabe mencionar que para el presente estudio el 100% de los pacientes fueron
diagnosticados con biopsia. Respecto al tratamiento en nuestra poblacion estudiada, 21
pacientes, que representan el 42.85%, se encuentran post operados de descenso de
Duhamel (ver apéndice 1); otros 20 estan pendientes de intervencién quirdrgica; dos
pacientes, que representa el 4.76% de la muestra, se encuentra post operado de cirugia
Rehbein (ver apéndice 1).

Actualmente, la enfermedad de Hirschsprung esta siendo diagnosticada mas facilmente
gracias al acceso que se tiene a la biopsia intestinal; sin embargo, en este estudio nos
pudimos percatar que varios pacientes con clinica de la enfermedad presentaban células
aganglionares, por lo que fueron descartados; dichos pacientes eran candidatos a estudios
mas especificos como tincion de acetilcolinesterasa que mostraria una hipertrofia de las
fibras nerviosas en la submucosa y la proyeccion de estos nervios dentro de la Muscularis
mucosae y lamina propia, confirmando asi la enfermedad como parte del sindrome de
Hirschsprung y no retrasandose el tratamiento; dicho estudio tiene una especificidad del

100%. Lamentablemente en nuestro medio no contamos con este método diagnéstico.
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Actualmente, el tratamiento quirdrgico de esta entidad ha evolucionado notablemente en las
ultimas dos décadas, desde la cirugia en varias etapas hacia una operacién en un solo
tiempo quirdrgico, en el periodo neonatal y totalmente transanal, sin laparoscopia o
laparotomia en la mayor parte de los casos. En la actualidad, el papel de la cirugia de la
enfermedad de Hirschsprung, en un solo tiempo, esta bien establecido y sus resultados son

comparables 0 aun mejores que los obtenidos con operaciones en dos o tres tiempos.

Aun falta mucho por hacer en cuanto a esta enfermedad; es importante mencionar que sélo
la tercera parte de nuestros pacientes estudiados goza de un estado nutricional adecuado,
mientras que el resto de la poblacion en estudio se encuentra con desnutricion en diferentes
grados. Haciendo énfasis en lo antes comentado, es importante que se tome en cuenta la
cirugia endoanal en un tiempo quirargico ya que ésta disminuiria la estancia intrahospitalaria;
también disminuiria la necesidad de nutricion parenteral total en pacientes neonatales y se
iniciaria mas tempranamente la via oral, con lo que posiblemente se disminuiria de manera

concomitante la desnutricién de dichos pacientes.
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6.1.1.

6.1.2.

6.1.3.

6.1.4.

6.1.5.

6.1.6.

6.1. CONCLUSIONES

Se identificaron que las caracteristicas clinicas de los pacientes con diagndstico
de Enfermedad de Hirschsprung de la poblacion pediatrica atendida en el area de
cirugia pediatrica del seguro social, fueron distension abdominal en primer lugar y
estrefiimiento en segundo lugar, lo que permitird realizar un diagndstico mas

temprano de dicha patologia.

Se identificéd la relacidén existente entre el estado nutricional de los pacientes y la
presencia de enfermedad de Hirschsprung de la poblacion pediatrica atendida en
cirugia pediatrica del seguro social, identificando un coeficiente de correlacion no
lineal entre los pacientes con algun grado de desnutricion y la enfermedad de

Hirschsprung.

Se determiné la biopsia rectal como el mejor método diagndstico en el 100% de
los pacientes con Enfermedad de Hirschsprung de los pacientes pediatricos

atendidos en el seguro social.

Se identificd que solo el 29% de los pacientes Enfermedad de Hirschprung tienen
alguna enfermedad asociada identificando que la mas frecuente fue sindrome de

Down, dentro de la poblacion pediatrica del seguro social.

Se identificd el género masculino en un 85.71% como el mayormente afectado por
la Enfermedad de Hirschsprung de los pacientes atendidos en cirugia pediatrica

del seguro social, encontrando una relacion hombre:mujer de 6:1.

Se identificd que la sintomatologia mas frecuentemente presentada por los nifios
con Enfermedad de Hirschsprung en el seguro social es la distension abdominal

conformando un 76.19%.
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6.1.7. Se identific6 que el tipo de procedimiento quirdrgico utilizado con mayor
frecuencia en un 42.85% fue el procedimiento de Duhamel en los nifios con

Enfermedad de Hirschsprung tratados en el seguro social.
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6.2.1

6.2.2

6.2.3

6.2 RECOMENDACIONES

Esta enfermedad es compleja y si bien actualmente ya se cuenta con muchos
avances respecto a la realizacion del diagndstico y conocimientos acerca de la
fisiopatogenia, aun queda mucho que hacer por parte de nosotros los clinicos,
pues muchos pacientes, sobre todo en la etapa escolar, siguen actualmente con
problemas de estrefiimiento cronico y si bien han sido biopsiados y los resultados
se han reportado negativos, éstos pueden estar cursando con sindrome de
Hirschsprung, el cual engloba a los que muestran una biopsia con presencia de
células ganglionares, aunque se podria tratar de displasia neuronal intestinal o de
una hipoganglionosis, la que del mismo modo se manifestaria con alteraciones de
la motilidad intestinal, siendo asi mismo motivo de tratamiento quirdrgico. Lo
anteriormente comentado seria objeto de investigacion, por lo que en adelante

seremos mas enfaticos en el tema con las generaciones siguientes.

Se debe hacer énfasis en los nuevos métodos diagndsticos como la tincion de
acetilcolinesterasa y la manometria anorectal con el fin de obtener un diagnostico
mas certero y menos invasivo en los pacientes pediatricos que padecen dicha

enfermedad.

Debe prestarse atencién especial en el estado nutricional de los pacientes
diagnosticados con enfermedad de Hirschsprung ya que como pudimos observar
la mayoria de ellos, el 72% de ellos presentaron algun grado de desnutriciéon lo
cual puede interferir tanto en el tratamiento operatorio como en el resultado post
operatorio, es por ende que debe aplicarse a todo paciente mediciones como la
escala de waterlow al momento del diagnéstico para que previo al tratamiento
quirurgico pueda considerarse el tratamiento para recuperaciéon del estado
nutricional con medidas como lo son la nutricion parenteral en casos de
desnutricion extrema, lo que mejoraria los resultados post operatorios de los

pacientes.
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10.

1.

VIII. ANEXOS
8.1 ANEXO No.1: BOLETA DE RECOLECCION DE DATOS

Universidad de San Carlos de Guatemala
Facultad de Ciencias Médicas
Escuela de Estudios de Postgrado
Especialidad de Cirugia
BOLETA DE RECOLECCION DE DATOS

CUADRO CLINICO DEL PACIENTE
Historia de meconio en el primer dia de nacido

Si No
Dias a los que presenta el recién nacido primer episodio de meconio

Antecedente de estrefimiento en el primer afio de vida del nifio

Si No
Antecedente de hermanos con estrefiimiento
Si No

DIAGNOSTICO

Edad de diagnéstico de Enfermedad de Hirschsprung

Tipo de estudios diagndstico realizado
ENFERMEDADES ASOCIADAS
TRATAMIENTO

Se realizd colostomia

Si No
Si la respuesta fue si cuanto tiempo tubo colostomia el bebé

Qué operacion definitiva se utilizé6 como tratamiento

Duhamel
Soave
Swenson
Historia de complicaciones en el post operatorio
Si No
Si la respuesta fue si qué complicacion se presentd
“ID Y ENSENAD A TODOS”
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8.1 ANEXO 2: APENDICE

APENDICE 1
PROCEDIMIENTOS QUIRURGICOS:

Duhamel (RetrorectalTransanal Pull-Through): Los principios de esta técnica son
la conservacion del esfinter anal interno, abertura solo del espacio retrorrectal
seguida del descenso retrorrectal de la parte ganglionar del colon y eliminaciéon del
tabique colorrectal. El recto se divide y se cierra justo por arriba del reflejo peritoneal.
Se efectua la reseccién del colon aganglionar. Se desarrolla el espacio retrorrectal
con diseccién roma hasta el piso pélvico.

La mitad posterior del recto se corta justo por arriba de la linea dentada. Se incide la
pared posterior 1.5 a 2.5 cm por arriba de la union mucocutanea. Puede sujetarse la
esponja en forma retroégrada con otra pinza curva, la cual se empuja en sentido
retrogrado en la pelvis. Se tira del colon a través de la incision endoanal. Se
identifica el nivel hasta el cual se demostré la presencia de células ganglionares,
punto donde se secciona el colon y se une con el borde cortado del recto, con lo que
se crea la anastomosis colorrectal terminal. La anastomosis latero lateral final de la
parte anterior del recto aganglionar y la posterior ganglionar del colon se crea por

aplastamiento del tabique o con una engrapadora. (20)

Reseccion Anterior Segun Rehbein: Difiere del procedimiento de Swenson en que
la anastomosis es colorrectal, baja y anterior. Se realiza la diseccién pélvica y rectal
pero se dejan los 2 a 3 cm aganglionares finales del recto en lactantes y4 a 5 cm en
nifos mayores. Se practica una dilatacion vigorosa del esfinter con los dilatadores de
Hegar durante la operacion hasta llegar a un calibre mayor al tamafo del instrumento
elegido para engrapar la anastomosis. La anastomosis se realiza con una
engrapadora circular que se introduce a través del ano o por sutura directa en al
pelvis. Se coloca un drenaje extraperitoneal, se cierra el peritoneo por arriba de la
anastomosis y se introduce un drenaje trans anastomotico a través del ano. Este
drenaje puede retirarse después de 10 a 12 dias, cuando un enema con medio de
contraste demuestre que la anastomosis ya cicatrizd. Luego inicia la dilatacion suave

con dilatadores. (20)
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