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Resumen

La enfermedad de Hirschsprung resulta de una alteracién congénita dada por la ausencia de neuronas o
células ganglionares de los plexos intramurales intestinales. Ocurre aproximadamente en 1 de cada 5 000
nacimientos vivos, hay un predominio 4:1 de nifios a nifias. La mayoria de los casos se presentan como
una entidad nosolégica tinica, pero hasta en 30% de los casos pueden coexistir otras alteraciones o sin-
dromes. Se han reportado patrones hereditarios dominantes, recesivos y multigénicos, en la mayoria de los
casos transmitidos con patrén hereditario multigénico. A su vez se han descrito 7 genes ligados a algunos
casos de enfermedad de Hirschsprung. Dada la fuerza de la asociacién, 3 de ellos se consideran “genes ma-
yores” y otros “menores’.

En mis de la mitad de los pacientes la edad de presentacién es menor a un mes. Aproximadamente otro
25-30% de los casos se diagnostican antes del afio de edad y el resto en pacientes mayores de 1 afio. La
presentacion varfa segiin la edad del paciente. Tipicamente un lactante no evacuard meconio en las
primeras 48 horas de vida, presentard distensién abdominal, vémito y constipacién. En infantes mayores
y en nifios, los sintomas prodominantes son aquellos relacionados a la constipacién crénica. Cuando los
datos clinicos sean sugestivos de la enfermedad, hay 3 procedimientos para llegar al diagndstico: el estu-
dio contrastado radiografico, la manometrfa rectal y 1a biopsia rectal. Los primeros 2 sugieren el diagnds-
tico, la biopsia lo confirma.

El tratamiento de la Enfermedad de Hirschsprung es quirdrgico. La complicacién mds importante y
causa frecuente de morbilidad y mortalidad es la enterocolitis. Esta se puede presentar en cualquier fase
de la enfermedad, aiin después de la cirugia definitiva. Aproximadamente 75% de los pacientes logran
continencia total después de la reparacién quirdrgica.
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Enfermedad de Hirschsprung,

El sindrome que ahora se conoce como la enfer-
medad de Hirschsprung (EH) fue descrita por
primera vez por Harald Hirschsprung en 1887. En
1901, Tittel demostré la ausencia de células
ganglionares en el recto. En 1938 Robertson y
Kemohan notaron la asociacién entre agangliosis
distal y obstruccién intestinal y en 1948, Swenson
y Bill informaron la primer cirugfa definitiva para
reparar esta condicién.

Epidemiologia

La EH ocurre aproximadamente en uno de cada
5 000 nacimientos vivos, sin predominio racial.
Hay un predominio 4:1 de nifios a nifias en el
Hirschsprung cldsico que se reduce a 2:1 en la
agangliosis colénica total.

Etiologia y fisiopatologia

La EH resulta de una alteracién congénita oca-
sionada por la ausencia de neuronas o células gan-
glionares de los plexos intramurales intestinales.
Es decir tanto en los plexos mientéricos o de
Auerbach como en los submucosos o de Meissner
(segmentos especificos del intestino). Se ha con-
siderado como una detencién prematura de la
migracién craneo-caudal de las células de la cres-
ta neural, por lo que se conoce como una neuro-
cristopatia.'

La falta de células ganglionares del sistema
nervioso entérico resulta en una falta de estimu-
lacién intrinseca parasimpética al intestino, sin
impedir la estimulacion de los nervios del sistema
nervioso simpético extrinseco. Esto da lugar a una
falta de relajacién esfinteriana y a un aumento de
tono del misculo intestinal. En diversos estudios,
usando inmuno-tinciones especificas en tejidos
obtenidos de pacientes con esta enfermedad, se
ha reportado que algunos de los neurotrans-
misores involucrados en la contraccién intestinal
se encuentran muy disminuidos o ausentes en los
segmentos intestinales afectados. Estos incluyen:
polipéptido intestinal vaso activo, producto del
gene relacionado a la calcitonina, encefalina y el
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6xido nitrico; sugiriendo estos estudios que la
inhibicién parasimpatica puede estar mediada por
estos neurotransmisores. De manera conversa, el
neuropéptido Y se encuentra aumentado en los
segmentos afectados, y posiblemente sea el
responsable de la estimulacién adrenérgica.

En estos pacientes ademds se pierde el reflejo
esfinteriano inhibitorio a la distensién anal; a
través de este reflejo normalmente se relajan las
fibras del esfinter anal interno ante la distensién
rectal. Este fenémeno no solo es importante en la
fisiopatologia de la enfermedad, sino que es el
fundamento de una de las pruebas diagnésticas, la
manometria rectal.

El colon distal es el segmento intestinal més
afectado. La longitud del intestino sin células
neuronales es variable. Aproximadamente 80%
de los individuos con esta enfermedad presentan
la enfermedad clésica, o variedad corta; con un
segmento de agangliosis involucrando recto y en
algunos casos parte del sigmoides. Veinte por
ciento de personas afectadas con la EH presenta
la variedad larga, donde el intestino agangliénico
puede involucrar todo el colon e inclusive, en
raros casos, parte o todo el intestino delgado.

Genética

La EH ocurre en la mayorfa de los casos como una
entidad nosoldgica dnica. Sin embargo, segin la
serie, se ha descrito que hasta en 30% de los casos
pueden coexistir otras alteraciones o sindromes.'
Entre éstas se encuentra el sindrome de Down
(aproximadamente 10% de los casos de EH), el
sindrome de neoplasias endocrinas mdltiples tipo
2a, la enfermedad de Waardenburg, el sindrome
de Smith-Lemli-Opitz, el sindrome de Von Re-
cklinghausen, el sindrome de apnea central y la
braquidactilia tipo D.?

A pesar de que es una enfermedad que se pre-
senta usualmente en forma esporddica, se han
descrito varios casos familiares,** donde més de un
individuo en la familia estd afectado. En el
Hirschsprung clésico existe una historia familiar
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positiva en 6 a 8% de los pacientes, mientras que
en la agangliosis total mds de 50% de pacientes
tienen un familiar afectado. El riesgo de desarrollar
la EH en un embarazo subsiguiente se calcula en
4% si es que un hijo(a) estd afectado. Esto aumen-
ta proporcionalmente cuanto més extenso sea el
segmento intestinal afectado. Gracias a estudios de
grandes niimeros de familias con esta enfermedad,
se han informado patrones hereditarios domi-
nantes, recesivos y mutagénicos con la mayorfa de
los casos transmitidos con patrén hereditario
mutagénico. A su vez se han descrito siete genes
ligados a algunos casos de EH. Dada la fuerza de la
asociacién, tres de ellos se consideran “genes ma-
yores” y otros “menores”. Aunque se han descrito
alteraciones en los cuatro genes menores enlistados
en el cuadro 1, no parecen estas alteraciones ser
suficientes por si solas para causar la enfermedad,
sino que a menudo se presentan en combinacién
con mutaciones en los “genes mayores”.”” El
cuadro 1 enlista estos genes y su impacto clinico.

Presentacion clinica

En mds de la mitad de los pacientes, la edad de pre-
sentacién es menor a un mes. Aproximadamente
otro 25 a 30% de los casos se diagnostican antes del
afio de edad y el resto en pacientes mayores de un
afio. Entre 4 y 8% de los casos de enfermedad de
Hirschsprung se diagnostican en bebés prematuros.
(Cabe mencionar que el diagnéstico en este grupo
de edad es dificil, ya que existen frecuentemente
alteraciones intestinales motoras transitorias en
ellos, probablemente debido a inmadurez en los
mecanismos motores pues se sabe que el sistema
nervioso entérico contintia madurando por varios
meses post natales.

La presentacién varfa segin la edad del
paciente. La tipica de un lactante® incluye la
incapacidad para evacuar meconio en las
primeras 48 horas de vida, distensién abdominal,
vémito y constipacién. A menudo el cuadro clini-
co en esta edad es el de una obstruccién intestinal
distal aguda con distensién abdominal y vémito
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biliar. En este grupo de edad hay que descartar EH
en todo caso de perforacién de apéndice o ciego
de causa no aparente.”

En lactantes, preescolares y escolares, los sin-
tomas predominantes son aquellos relacionados a
la constipacién crénica. Adicionalmente puede
existir distensién abdominal, vémito, e historia
retrospectiva de evacuacién tardia de meconio, a
diferencia de los lactantes menores y neonatos
donde predomina el vémito y distensién abdomi-
nal, los nifios mayores tienen sintomas predomi-
nantes de constipacién.

El diagnéstico diferencial mds importante es
con la constipacién erénica funcional. A diferen-
cia de ésta, los pacientes con EH generalmente no
presentan encopresis, mientras que a menudo
tienen distensién abdominal y desnutricién. La
constipacidn funcional tiende a ocurrir en nifios
mayores a un afio de edad mientras que como se
indicé anteriormente, un porcentaje importante
de pacientes con EH se diagnostican en el neona-
to y lactante menor. El diagnéstico diferencial
también incluye causas menos frecuentes como
son: hipotiroidismo, deficiencia calérica nutri-
cional, hipomotilidad secundaria a medicamen-
tos, alteraciones neuromusculares generalizadas,
sepsis neonatal e insuficiencia adrenal entre otras.

Los hallazgos al tacto rectal cldsicamente
demuestran un recto sin heces, frecuentemente
un esfinter interno con deficiente relajacién y un
recto no dilatado sino estrecho representando el
drea aganglidnica, que al dilatarse por el dedo del
examinador, libera heces y gas explosivamente. A
diferencia de esto, en el caso del paciente con
constipacién funcional crénica, el esfinter inter-
no relaja, existen heces formadas en el recto que
esta dilatado y no se palpa un recto estrecho ni un
drea de transicién.

Diagnéstico

Cuando los datos clinicos sean sugestivos de la
enfermedad, hay tres procedimientos para llegar
al diagndéstico: el estudio radiografico contrasta-
do, la manometria ano-rectal y la biopsia rectal.
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Cuadro 1. Genes asociados a la enfermedad de Hirschsprung (EH)

Gen Localizacion cromosdmica
* RET5-9 [0gl|

* EDNRBI0-14 [3g22

* SOXOI1015-17 22q13

GDNEF18,19 S5pl3

NTN20-22 19p13

EDN311,14,23,24 20q13

ECE-122,25 Ip36

SMADIP i y SIP126,27 2q22-q23

*Gene mayor

Impacto clinico

Este gen codifica para un receptor del tipo de las cinasas de
la tirosina. Defectos en este gen son jos mds comunmente
ascciados a la EH

Cliertas mutaciones de RET se ascocian al sindrome de neo-
plasias endocrinas multiples tipo 2

Este gen es necesario para desarrollo normal del sistema
nervioso entérico

Segunda causa genética mds comun causando FH
En especial asociado a la variedad corta de la enfermedad

Una sola copia del gene alterado resulta en EH
Dos copias alteradas del gene resuftan en la enfermedad de
Waardenburg adermnds de la EH

Este gene es necesario para desarrollo normal del intestino
Existe un modelo murino de EH con lesidn a este gene

Mutaciones de este gen resultan en Enfermedad de Waar
denburg ademas de la EH

Codifica una proteina que es ligando del receptor RET,
necesaria durante el desarrollo del sistema nervioso entérico

También involucrada en activacién del receptor RET

Activa al receptor EDNRB en el desarrollo normal del
intestino

Modifica EDN3 para activar EDNRB

Cedifican para SMADI, EH con retardo mental v
microcefalia

Estudio contrastado radiogrdfico {colon por enema)

De preferencia este estudio debe llevarse a cabo
sin previa aplicacién de enemas pues éstos al
actuar liberan el gas y heces, descomprimen el
intestino y pueden crear un resultado falso nega-
tivo.”™" En vista lateral en fase de llenado, el
recto que normalmente es la parte mds gruesa del
colon aparece disminuido en tamafio y puede
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tener pobre contraccién peristéltica. Debido a
esto, al comparar el recto con el sigmoides, donde
normalmente el recto debe ser mds grueso que el
sipmoides, en la EH esta relacién se altera.”
Usualmente en la fase evacuatoria de este estudio
es posible encontrar una zona de transicion donde
el colon sano y dilatado se une con el aganglioni-
co que no relaja adecuadamente. En los casos de
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agangliosis coldnica total, el colon a menudo se
nota pequefio, acortado, con bordes redondeados y
sin 4rea de transicién, aunque existe mucha varia-
cién en estos casos. Este estudio es sugestivo apro-
ximadamente en 80 a 90% de casos de EH y tiene
un porcentaje de falsas negativas (biopsias con
presencia de neuronas) de aproximadamente 30%.

Manometria ano-rectal

Este estudio evalia el reflejo normal inhibitorio
del esfinter interno anal a la distension rectal.”
Casi simultdneamente al dilatarse el recto con un
pequefio globo, el esfinter interno (liso) anal se
relaja y el externo (estriado) se contrae. En la
enfermedad de Hirschsprung, el esfinter interno
no se relaja e inclusive puede aumentar en tono
ante la dilataciéon rectal. Este estudio puede
realizarse en lactantes pequefios, ya que el reflejo
normal recto-esfintérico est4 presente desde el dia
12 de vida extrauterina. Los hallazgos en la
manometria rectal son tan tipicos para esta enfer-
medad que varios centros basan el diagndstico de
esta enfermedad con esta prueba. En series
grandes, se considera un porcentaje falsos posi-
tivos de alrededor de 5% vy falsos negativos de
aproximadamente 25%.

Biopsia rectal

Se realizan dos tipos de biopsia para el diagnésti-
co de la enfermedad de Hirschsprung.** La biopsia
submucosa rectal por succién y la biopsia rectal
quirtrgica de toda la pared intestinal (full-thick-
ness).” La biopsia por succién® es mucho menos
invasiva, puede realizarse sin sedacién y pocas
complicaciones. Esta prueba aprovecha el hecho
de que en la EH no existen neuronas en los ple-
x0s submucosos, por lo que una biopsia menos
profunda y que sélo incluya la submucosa es
suficiente para realizar el diagndstico. La biopsia
quirdrgica se utiliza en los casos donde no se
cuente con el equipo para realizar la biopsia por
succién, o en los casos que los resultados de
ésta sean dudosos. Esto normalmente sucede
cuando la biopsia fue muy superficial o tomada
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muy proxima a la linea dentada donde normal-
mente no hay células ganglionares. La biopsia
quirdrgica si incluye el mudsculo y normalmente
mds tejido que la biopsia por succién, aunque es
mads invasiva que la biopsia por succién y requiere
uso de quiréfano y anestesia, es necesaria para
confirmar el diagnéstico en ciertos casos. La biop-
sia de pared entera puede inclusive realizarse
laparoscépicamente.”

Otro tipo de biopsia quirdrgica es la biopsia
transoperatoria para explorar el nivel de la lesién;
en estos casos el patélogo orienta al cirujano con
respecto al nivel donde debe realizar la reseccién
de tejido colénico afectado.

Las biopsias se procesan por medio de tinciones
habituales como hematoxilina y eosina pero
ademds se utilizan técnicas especiales como la tin-
cién de acetilcolinesterasa®” con la cual es posi-
ble observar grandes plexos anormales de fibras
nerviosas en la submucosa (Fig. 1). En ciertas oca-
siones se utilizan inmunotinciones para elemen-
tos del cito-esqueleto neuronal o para neurotrans-
misores especificos para descartar la presencia de
neuronas y hacer asf el diagnéstico (Figs. 2 y 3).

Diagnéstico diferencial

En los lactantes mayores de tres meses y en nifios,
el diagndstico diferencial més importante es la

.l
Figura 1. Plexo submucoso anormal en paciente con enfer-

medad de Hirschsprung. Inmunohistoquimica de seccidn de
colon humano usando anticuerpo vs neurofilamenteo 40X.
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Figura 2. Ganglio mientéricc normal que demuestra la pre-
sencia de neuronas (células ganglionares). Inmunohistoguimica
de seccion de colon humano usande anticuerpo vs P75 (fow
affinity neurotrophin receptar) 40X,

constipacién crénica funcional.® En el caso de la
constipacion funcional, generalmente hay antece-
dentes de que el paciente por algiin tiempo evacua-
ba sin constipacién. Es frecuente que los pacientes
con este sindrome se quejen de dolor abdominal
crénico y que tengan un comportamiento de aver-
si6n a la defecacion. También es frecuente la pre-
sencia de encopresis por rebosamiento. A la digito
inspeccién rectal se encuentra heces formadas
llenando una dmpula rectal que a menudo est4 dis-
tendida. Todos estos hallazgos generalmente no
son parte del cuadro clinico del paciente con EH.

En los lactantes menores, el diagnéstico dife-
rencial es mds amplio y engloba cualquier causa de
obstruccién intestinal con distensién abdominal,
vémito biliar e imposibilidad de evacuar.* Basado
en una cuidadosa historia, examen fisico, estudios
radiograficos, si estos apoyan una obstruccién
intestinal baja, se deben descartar principalmente
los sindromes de meconio espeso, atresias, dupli-
caciones y hernia inguinal estrangulada. Para
esto, generalmente es necesario un examen con-
trastado del tracto gastrointestinal distal (colon
por enema). También hay que descartar causas
sistémicas que cursan con hipomotilidad intesti-
nal como: sepsis, hipotiroidismo y alteraciones
electroliticas y metabdlicas. Dependiendo de los
resultados anteriores v de la evolucién del
paciente, si se sigue sospechando en EH, se debe
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realizar manometria ano-rectal y biopsia rectal.
Dentro del diagnédstico diferencial se incluyen
otros sindromes mucho menos frecuentes que cur-
san con problemas motores de colon, entre estos
estdn: displasia neuronal intestinal, neuropatias
viscerales primarias, neuropatias viscerales fami-
liares sin o con manifestaciones extraintestinales,
neuropatia visceral familiar con hipertrofia piléri-
ca, intestino acortado y mal rotacién, neuropatia
visceral familiar con componente neurolégico,
neuropatia visceral familiar, y neuropatias
esporddicas (no familiares). La displasia neuronal
intestinal puede estar asociada a EH.* En estos
casos el diagnéstico es histopatolégico y el colon
resecado debe, en forma ideal, de incluir el seg-
mento de aganglionosis y el de displasia neuronal.
El resto de los sindromes mencionados son raros y
generalmente ficilmente distinguibles de la EH
por lo que no se describirdn en esta revisién.

Tratamiento

El tratamiento de la EH es quirirgico. Las metas
generales de las diferentes técnicas quirdrgicas
para esta enfermedad son: resecar el drea agan-
gliénica para reestablecer el trdnsito normal del
bolo fecal y la eliminacién del tono aumentado
del esfinter anal interno para idealmente permitir
una defecacién normal sin constipacién residual

Figura 3. Ganglio submucoso de urn paciente con enfermedad
de Hirschsprung. Ndtese la ausencia de neuronas (células gan-
glionares). Inmunchistoquimica de seccidn de colon humano
usando anticuerpo vs neurcfilamento 40X,
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Figura 4. Técnicas quirdrgicas para reparacidén de la enfer-
medad de Hirschsprung.

ni problemas de incontinencia. Para dicho efecto
se utiliza una de tres técnicas segin cada centro y
cada cirujano: la operacién de Swenson, la de

Duhamel-Martin y la de Soave-Boley (Fig. 4).

La primera técnica en describirse fue la de
Swenson, quien la utilizé en 1957. En este caso, a
través de un abordaje abdominal se reseca el
colon agangliénico haciendo una diseccién
cuidadosa de la pared del recto para evitar lesio-
nar los nervios del sistema genitourinario. El colon
agangliénico se evierte sacdndolo por el canal
anal donde es resecado. El colon gangliénico se
anastomosa en el perineo usando un pequefio
remanente del canal anal. Este procedimiento
mds tarde se modificd, ya que frecuentemente los
pacientes operados por esta técnica presentaban
enterocolitis que podia ser de repeticién. Por esta
razén, en 1964 Swenson sugiri6 realizar una esfin-
terectomia parcial interna. A pesar de que es la
técnica menos usada para el tratamiento de la
EH, la técnica de Swenson se sigue utilizando con
buenos resultados.

En 1960, Bernard Duahmel propuso la cirugia
que ahora lleva su nombre. Esta se modificé en
1967 por Martin.” En ésta, el colon gangliénico
se baja por detrds del recto distal agangliénico
para después realizar una anastomosis latero-late-
ral entre colon sano y colon agangliénico. El resul-
tado de esta anastomosis es un neo-recto que tiene
una pared anterior agangliénica y una posterior
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con células ganglionares. El resto del colon agan-
gliénico, proximal a la anastomuosis, se reseca.

En 1964, Franco Soave describié un tercer pro-
cedimiento quirdrgico. La cirugia de Soave,* que
fue mas tarde modificada por Boley, consiste en
resecar sélo la mucosa del recto distal agan-
gliénico. El colon gangliénico se libera y se baja,
pasando por el manguito de mdsculo restante
de recto. Al nivel de las columnas de Morgagni se
anastomosa el colon gangliénico con el mdsculo
agangliénico restante de recto. El mdsculo que
permanece en el recto distal permite mejor conti-
nencia al paciente.

Previa a la cirugia definitiva, era usual realizar
una colostomia para descomprimir el colon proxi-
mal y de esta manera lograr mejores condiciones
para la anastomosis. En la actualidad, en gran
parte porque el diagndstico se realiza de manera
mds temprana, cuando no existe o es poca la
dilatacién proximal, la colostomia puede obviarse
y la reparacién realizarse en un solo tiempo.

En los casos de aganglionosis colénica total se
pueden realizar las tres técnicas anteriormente
mencionadas. Algunas modificaciones que se han
reportado como (itiles en estos pacientes incluye la
modificacién de Martin en la cirugfa tipo Duhamel
pero con una anastomosis latero-lateral més larga,
permitiendo una superficie colénica de absorcion
de agua més extensa y por lo tanto menos diarrea.
Cuando la aganglionosis es total e incluye el intesti-
no delgado, sélo pueden brindarse medidas de
soporte, centrandose en la alimentacién parenteral,
y como reparacién la dnica opcién en la actualidad
es el trasplante intestinal.

La técnica de reparacién de la EH de segmento
ultra corto es una miomectomia posterior longitu-
dinal.¥ Con ésta se lleva a cabo una esfinterotomia
posterior. El tejido resecado se debe analizar cuida-
dosamente para buscar un drea de transicién y de
esta manera confirmar el diagndstico.

Complicaciones
La complicacién mds importante y causa fre-
cuente de morbilidad vy mortalidad en los
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pacientes con EH es la enterocolitis. Esta se
puede presentar en cualquier fase de la enfer-
medad, atin después de la cirugfa definitiva.”® De
hecho, esta complicacién se presenta més fre-
cuentemente después de la cirugia correctiva (6 a
33% de los casos). Los datos tempranos de la
enterocolitis son: distensién abdominal, diarrea,
vémito, fiebre, letargo y presencia de sangre en las
evacuaciones. La presencia de diarrea explosiva, a
menudo con sangre, debe alertar al clinico la
posibilidad de esta complicacién en cualquier
paciente con una historia de constipacién impor-
tante, atn antes de haberse hecho el diagnéstico
de EH. Esto es porque pacientes que no han sido
diagnosticados con esta enfermedad pueden
debutar con una enterocolitis (entre 10 y 24% de
pacientes con EH inician con enterocolitis); mas

tarde el cuadro se complica con petforacién

colénica y choque séptico y/o hipovolémico.

La presentacién de este cuadro puede ser leve e
inclusive sugestiva de una enteritis infecciosa, o
puede ser fulminante con progresion rdpida a per-
foracién y choque, en algunos casos a pesar del
tratamiento. A la exploracién fisica ademds de los
datos de enfermedad sistémica (letargo, fiebre,
etc.) es frecuente encontrar distensién abdominal
con o sin dolor a la palpacién. Los ruidos peris-
tdlticos pueden estar aumentados o disminuidos.
Al tacto rectal es frecuente provocar una eva-
cuacién explosiva al descomprimir el colon distal.
La placa simple de abdomen puede demostrar
niveles hidroaéreos, dilatacién colénica y/o de
intestino delgado, edema de las paredes intesti-
nales y frecuentemente falta de progresién de gas
intestinal. Las pruebas de laboratorio frecuente-
mente demuestran desequilibrio hidroelectroliti-
co, acidosis metabélica, hipoalbuminemia, datos
de hemoconcentracién y leucocitosis.

El tratamiento de esta complicacién com-
prende la descompresién intestinal distal, el
tratamiento del desequilibrio hidroelectrolitico y
de la acidosis y a menudo el uso de antibidticos de
amplio espectro. La descompresién rectal
generalmente se logra con una sonda rectal y uso
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de enemas evacuantes con solucién salina. Los
antibiéticos usados deben cubrir la flora habitual
del intestino pero ademds deben seleccionarse o
cambiarse segin los resultados de los coprocul-
tivos que se realicen al ingreso. Las pruebas de
heces deben incluir la bdsqueda de Clostridium
difficile ya que existe evidencia de que éste puede
contribuir a la fisiopatologfa de esta enfermedad.”
En casos que se encuentre este microorganismo
puede agregarse metronidazol o vancomicina al
régimen de antibidticos ya sea por via sistémica o
inclusive agregdndolo a la solucién salina usada
para los enemas de repeticion.

Como la enterocolitis es una complicacién
observada frecuentemente después de la cirugia
para la EH, los padres deben ser alertados de esta
posibilidad y deben aprender a reconocer los
datos tempranos de esta entidad para que se insti-
tuya tratamiento inmediatamente. En los casos de
enterocolitis recurrente, debe de revisarse las
biopsias y pieza quirdrgica para asegurarse de que
la anastomosis se realizé a nivel gangliénico.
También el clinico debe de cerciorarse que no
exista drea de estenosis distal, ya sea como esteno-
sis anastomotica o de esfinter anal. Esto se logra a
través del examen digital rectal, de estudios con-
trastados radiogréficos y de la manometria rectal.
En ciertos casos es necesario el re-biopsiar el
colon distal para descartar la posibilidad de la
presencia de colon aganglidnico residual.

Prondstico

El pronéstico de esta enfermedad después de la
reparacién quirdrgica varfa segin la serie retrospec-
tiva.” La mds reciente de éstas se publicé en 1996
por Moore y col.* donde informan los resultados de
entrevistar a 178 de 330 pacientes operados por EH
entre 1957 y 1990 en el Hospital Pedidtrico de la
Cruz Roja de Capetown, Sudéfrica. La enterocolitis
post-quirtrgica se presenté en 11% de los casos.
Problemas de disfuncién sexual, constipacién resi-
dual, y problemas para la miccién se presentaron en
menos de 10% de los casos; mucho menos después
de la cirugia de Swanson que la de Duhamel.
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Setenta y cinco por ciento de los pacientes tenian
continencia total y 22% tenfan incontinencia par-
cial, especialmente en las noches.

Aunque el tratamiento de esta enfermedad es
cada vez m4s exitoso, existen ain muchos aspectos
de su fisiopatogenia que se desconocen. Es posible
que en el futuro puedan encontrase todos los genes

mayoria de los casos de la EH parecen ser multifac-
toriales. Por otro lado, se estdn logrando adelantos
importantes en el entendimiento de que factores
tréficos son importantes para el desarrollo, migra-
cién, diferenciacién y supervivencia de las neuronas
intestinales. Es factible que ante la deficiencia com-
probada de alguno de estos factores pudieran algin

dia instituirse tratamientos de reemplazo, ya sea en

asociados a esta enfermedad y con esto lograr un
forma exdgena o como terapia génica.

diagnéstico mds temprano, pero por el momento la

HIRSCHPRUNG’S DISEASE

Hirschprung’s disease (HD) results from a congenital absence of intramural intestinal neurons. It presents
in approximately 1 in 5 000 live births with a 4:1 male predominance. Most cases are isolated, but up to
30% may be part of a syndrome. Multigenic, dominant and recessive patterns of inheritance have been
reported with a predominance of the multigenic pattern. There is a link to 3 “major genes” an 4 “minor
genes” which have been found to be associated with HD. More than half of patients present clinically
before the age of 1 month, and 25-30% are diagnosed before 1 year of age. Typical presenting symptoms
in infants are: inability to pass meconium within 48 hours from birth, abdominal distention and vomiting.
In older infants and children, symptoms are predominantly those of constipation. The diagnosis is made
using contrast studies and rectal manometry which suggest the disease; rectal biopsy confirms it. The
treatment for HD is surgical, by removing the affected colonic segment followed by anastomosis between
healthy proximal and distal colon. The 3 widely used techniques are those described by Swenson,
Duhamel-Martin and Soave-Boley. Enterocolitis is the most serious complication of HD and can occur
at any time, even after corrective surgery. Approximately 75% of patients achieve total continence after

surgery.
Key words. Hirschsprung disease.
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