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RESUMO: Objetivo: analisar algumas caracteristicas clinicas e laboratoriais de criangas com
doenca de Hirschsprung. Métodos: estudo retrospectivo de 53 criangas com diagndstico final de
doenca de Hirschsprung, atendidas de janeiro de 1981 a dezembro de 1999, no Hospital das
Clinicas/ USP, Ribeirdo Preto. Foram analisados alguns parametros clinicos (distribuicdo segun-
do o género, idade no inicio dos sinais e sintomas, na 12 consulta e no diagnéstico da doenca,
principais sinais e sintomas e estado nutricional) e laboratoriais da 12 consulta, que permitiram o
diagnostico (enema opaco, manometria anorretal e bidpsia retal), bem como a evolu¢do dos
pacientes apds o tratamento cirirgico. Resultados: 42 criangas (79,2%) eram meninos. Os pri-
meiros sinais e sintomas ocorreram no 1° més, em 43 casos (81,1%), a idade, na primeira
consulta, teve mediana de 7 meses e idade de diagnéstico, mediana de 8,8 meses. As principais
manifestagdes clinicas foram: distensdo abdominal em 83,0%, constipagdo intestinal em 73,6%,
atraso na eliminagdo do mecdonio em 60,7% dos casos. Nao foi evidenciado importante compro-
metimento ponderoestatural. O enema opaco mostrou zona de transigdo em 47,2% (17/36) e, na
manometria anorretal, observou-se auséncia de reflexo reto esfincteriano em 73,7% (14/19). To-
das as biopsias anorretais evidenciaram aganglionose. Uma das criangas foi submetida a trata-
mento clinico e 52 a tratamento cirurgico. A colostomia foi realizada em 22/52 criangas (42,3%) e
o tratamento cirurgico definitivo em 49, sendo, em 77,6%, cirurgia de Duhamel Haddad, em
20,4%, cirurgia de Soave e, em 2,0%, cirurgia de Lestar Martin. As complicacdes pré-operatdrias
mais freqlientes foram obstrugado intestinal em 28,3% e enterocolite em 11,3% dos casos. As
principais complicacdes pos operatdrias da colostomia foram: eventracdo e/ou prolapso e/ou
estenose em 22,7% dos casos e do tratamento cirurgico definitivo: escape e/ou incontinéncia fecal
em 28,6%, infecgdo e/ou deiscéncia de ferida cirlrgica em 22,4% e enterocolite e/ou diarréia em
20,4%. Trés criangas ndo foram submetidas a tratamento cirargico definitivo. Dez criangas (18,9%)
obtiveram alta, 14 (26,4%) continuam em seguimento ambulatorial e 27 (50,9%) abandonaram o
servico ap6és a cirurgia definitiva. Houve um ébito devido a enterocolite algum tempo apoés a cirur-
gia definitiva e 1 crianga continua em seguimento ambulatorial em outro servigo, apds a reconstru-
¢ao do transito. Cinco das 14 criangas (35,7%) que permanecem em seguimento e 8 (29,6%) das
27 criangas que abandonaram o servigo mantinham escape e/ou incontinéncia fecal na ultima
consulta. Conclusdo: houve uma discrepancia entre a idade de inicio dos sintomas e a idade de
diagndstico, evidenciando retardo no encaminhamento dos pacientes para comprovacéo diag-
nostica. O diagndstico tardio, possivelmente, determinou a alta porcentagem das complicagdes
pré-operatdrias da doenga, que permanecem com as principais causas de morbimortalidade
relativa a doencga.

UNITERMOS: Doenga de Hirschsprung. Constipagédo. Motilidade Gastrointestinal. Crianca.
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1. INTRODUCAO

O megacolon congénito, também conhecido
como doenca de Hirschsprung, em homenagem a
Harald Hirschsprung, que primeiramente descreveu tal
desordem em recém-nascidos com constipagdo grave
associada a dilatagio e hipertrofia do colon (12, ¢ ca-
racterizado pela auséncia de células ganglionares nos
plexos mientéricos do tracto intestinal distal 9. A
auséncia, no reto, dos ganglios nervosos de Auerbach
e de Meissner estende-se em sentido proximal
(cranial), desde o anus até distdncias variaveis dos
colons, as vezes podendo atingir o intestino delgado®.
Aproximadamente 80 a 90% dos casos sdo classifi-
cados como doenga de Hirschsprung de segmento
curto, afetando a regido retosigmoide distalmente, 25%
do grupo sdo de doenga de Hirschsprung de segmen-
to ultra-curto, acometendo a regido anorretal distal. O
megacolon congénito de segmento longo é raro e pode
se estender para o intestino delgado® ©,

Fisiopatologicamente, o segmento desnervado
atua como lesdo obstrutiva, pela sua incapacidade de
transmitir as ondas peristalticas que vém da parte su-
perior do intestino, impedindo, assim, a passagem de
fezes através do reto®.

A incidéncia varia de 1/2000 a 1/5000 nascidos
vivos, acometendo o sexo masculino em 70 a 80%
dos casos® 9. No recém-nascido, freqiientemente se
apresenta como quadro de abdémen agudo obstrutivo
ou constipagdo intestinal acompanhada de distensdo
abdominal e diarréia paradoxal. J4 na crianga maior, a
forma mais comum de apresentacdo € a de constipa-
¢do intestinal cronica® ¥,

O diagnostico do megacolon congénito deve ser
suspeitado em presenca de quadro clinico compativel,
como: atraso na elimina¢do de meconio, constipagido
intestinal, distensdo abdominal, obstrugdo intestinal,
toque retal evidenciando diminui¢do do didmetro do
reto (espasmo retal), e a retirada do dedo, eliminagdo
explosiva de fezes liqiiidas e gazes. Os exames labo-
ratoriais que auxiliam no diagndstico sao: manometria
anorretal (com auséncia do reflexo retoesfincteriano),
enema opaco (com zona de transi¢do) e bidpsia retal
(com auséncia de neur6nios nos plexos de Meissner e
Auerbach e teste da acetilcolinesterase positivo)”!D.

O tratamento é sempre cirurgico, visando a re-
tirada da parte aganglidnica e a restauragdo da conti-
nuidade do intestino, sendo as técnicas ciriirgicas mais
comumente utilizadas a de Soave € a de Duhamel @,

Neste estudo, foi realizado o levantamento de
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criancas com doenca de Hirschsprung, analisando-se
algumas caracteristicas clinicas e laboratoriais, visan-
do alertar o pediatra para a necessidade de encami-
nhar as criangas o mais precocemente, com o intuito
de diminuir as complicagdes advindas da doenga néo
tratada

2. METODOS

Foi realizado estudo retrospectivo mediante re-
visdo de prontuarios de todas as 53 criangas com do-
enga de Hirschsprung, atendidas nos servigos de Gas-
troenterologia e Cirurgia Pediatricas e Proctologia do
Hospital das Clinicas de Ribeirdo Preto da FMRP/
USP, no periodo de janeiro de 1981 a dezembro de
1999.

Os dados colhidos foram os relacionados a se-
guir.

a) Dados de anamnese - distribui¢do das criangas
segundo o género, idade das criangas no inicio dos
sinais e sintomas, na 1°consulta e no diagnostico
da doenga, e principais sinais e sintomas da doen-
c¢a. Na avalia¢do do estado nutricional, foi utilizado

o escore Z 19, tomando-se como referéncia a cur-
va do NCHS (3,

b) Dados de exames laboratoriais - algumas carac-
teristicas evidenciadas no enema opaco, manome-
tria anorretal e biopsia retal. O enema opaco foi
realizado pela técnica de Neuhauser® sem a rea-
lizacdo de preparo intestinal e/ou lavagens intesti-
nais por, pelo menos, 48h antes do exame, para
facilitar a visualizacdo da existéncia de zona de
transi¢do. Para a manometria anorretal foi utiliza-
da uma sonda de polivinil, tendo trés canais com
aproximadamente 2,4mm de diametro externo e
1,0mm de didmetro interno. Os dois orificios late-
rais distavam 1,6cm entre si e eram perfundidos
com agua a 0,25ml/min, por um sistema de perfu-
sd0 montado no proprio servigo. A distensdo retal
foi induzida por um balao de latex amarrado na
extremidade da sonda, 4,5cm acima do primeiro
orificio lateral. As pressdes era captadas por
transdutores situados em cada linha de perfusao e
conectados a pré amplificadores do registrador
(Poligrafo Physiograph MK- 1V, Narco Bio-
Systems- a division of Narco Scientific), por onde
era obtido o tragcado em papel. As pressoes dos
esfincteres anais, interno e externo, foram locali-
zadas através da técnica do pull through, com
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retirada continua da sonda, estando a crianga em
decbito lateral direito”®). A biopsia retal foi reali-
zada pela técnica de Swenson!% 1D, sendo os cor-
tes obtidos a 2 cm da linha pectinea. Nao foi feita
a técnica da acetilcolinesterase em nenhuma de-
las.

¢) Dados de tratamento - tipo de tratamento cirurgi-
co realizado, bem como a evolugdo dos pacientes
apos a corre¢do cirirgica, destacando as princi-
pais complicacdes apresentadas pelos mesmos.

3. RESULTADOS

Das 53 criangas analisadas, 42 (79,25%) eram
do sexo masculino e 11 (20,75%), do feminino.

A idade na 1la. consulta variou de um dia a 19
anos (mediana de sete meses).

O quadro clinico se iniciou no primeiro més de
vida em 43 casos (81,1%). A mediana da idade das
criangas, no diagnostico, foi de oito meses e 25 dias
(Figura 1).
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As principais manifestagdes clinicas foram: dis-
tensdao abdominal em 83,0%, constipagdo intestinal em
73,6%, atraso na eliminagdo de meconio (acima de
24h) em 60,7%, vomitos em 43,4%, obstrucao intesti-
nal em 28,3%, diarréia em 13,2%, enterocolite em
11,3% e perfuragdo intestinal em 3,8%.

Foram analisados o peso de 51 criangas e a
estatura de 42 criangas, observando-se comprometi-
mento ponderoestatural em aproximadamente 21%
delas (Escore Z para peso e estatura [1[12).

Na investigacdo foram realizados 36 enemas
opacos, dos quais 17 (47,2%) evidenciaram zona de
transicdo e 31 (86,1%) dilatagdo e/ou redundancia de
al¢as intestinais. Apenas 19 criancas foram submeti-
das a manometria anorretal, sendo detectada ausén-
cia de reflexo retoesfincteriano em 14 (73,7%). To-
dos os pacientes foram submetidos a bidpsia retal, que
mostrou auséncia de neurénios nos plexos de Meissner
e Auerbach, nos segmentos analisados.

Das 53 criangas, uma foi submetida a tratamento
clinico e 52 a tratamento cirurgico. A colostomia e/ou
ileostomia foram realizadas em 22/52 (42,3%) ¢ o

Idade de diagnostico
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Figura 1 - Idade de aparecimento dos primeiros sinais e sintomas e idade do diagnéstico da doenga de Hirschsprung, em 53

criangas.
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tratamento cirtirgico definitivo em 49 casos, sendo uti-
lizada a cirurgia de Duhamel Haddad em 38/49 (77,6%),
a cirurgia de Soave em 10/49 (20,4%) e, em 1/49
(2,0%), a cirurgia de Lestar Martin.

Ocorreram, como principais complicagdes pos-
cirirgicas da colostomia, eventragdo e/ou prolapso e/
ou estenose em 5/22 (22,7%) dos casos, e do trata-
mento cirargico definitivo, escape e/ ou incontinéncia
fecal em 14/49 (28,6%), infeccdo e/ou deiscéncia de
ferida cirtrgica em 11/49 (22,4%) e enterocolite e/ou
diarréia em 10/49 (20,0%). Trés criangas (5,7%) nao
foram submetidas a tratamento cirtirgico definitivo
(uma abandonou o servigo antes de qualquer trata-
mento cirtrgico, uma apés a colostomia e a outra fez
colostomia e aguarda tratamento cirrgico definitivo).

No seguimento das 53 criangas, dez (18,9%)
obtiveram alta, 14 (26,4%) continuam em seguimento
ambulatorial e 27(50,9%) abandonaram o servigo.
Houve um o6bito devido a enterocolite, algum tempo
apos a cirurgia definitiva, e uma crianga continuou se-
guimento ambulatorial em outro servigo apds recons-
trugdo do transito. Cinco criangas (35,71%) que per-
manecem em seguimento e oito, (29,6% das crian-
cas) que abandonaram o servigo mantinham escape
fecal/ incontinéncia fecal na tltima consulta .

4. DISCUSSAO

Evidenciou- se, neste estudo, predominio do sexo
masculino para a doen¢a de Hirschsprung, na propor-
cdo de 3,8:1, achado concordante com a literatura que
mostra razdes meninos/meninas, variando de 2:1 a 4:1
(1,3,4,6,14/ 18)

Observou- se atraso no encaminhamento e,
conseqiientemente, no diagndstico da doenca. Em
aproximadamente 80% dos casos, as manifestacdes

Doenga de Hirschsprung - achados clinicos e laboratoriais

clinicas iniciaram- se no 1° més de vida, e a idade, na
12 consulta, teve mediana de sete meses. Aproxima-
damente, metade das criangas teve o diagndstico con-
firmado apds os seis meses de idade. Na literatura, a
maioria dos autores refere o diagndstico da doenga no
1°. més de vida em 50 a 60% dos casos, idade muito
mais precoce que na casuistica presente (Tabela I).
O retardo entre o inicio dos sinais e sintomas e a in-
vestigacdo da doenga aumenta o risco de complica-
¢oes, sendo a mais importante a enterocolite e, conse-
qlientemente, aumentando a morbimortalidade do
megacélon congénito!4 19,

As manifestacoes clinicas mais freqiientes fo-
ram a distensdo abdominal, a constipagao intestinal, os
vOmitos e o atraso na elimina¢ao do meconio. Isso tam-
bém foi verificado por Jung, em 1995 13, quando ava-
liando a apresentagdo clinica da doenga de Hirschs-
prung em criangas no periodo neonatal, encontrou dis-
tensdo abdominal em 90,0%, vomitos em 67,1%, cons-
tipacao em 23,0%, e atraso na eliminagao do meconio
(ap6s 48h de vida) em 51,0% dos casos. Ja em crian-
cas apos o periodo neonatal, ocorria constipagdo em
68,7% dos casos, distensdo abdominal em 64,2%, vo-
mitos em 37% e atraso na eliminagdo de meconio em
40,6%. A maioria dos pesquisadores encontraram,
como principais formas de apresentagdo da doenca
de Hirschsprung, a obstrugdo intestinal e a constipa-
¢do intestinal, sendo que a obstrucdo ¢ mais comum
no periodo neonatal, ocorrendo em 42 a 81% dos ca-
sos ¢ a constipagdo intestinal acima de um més de
idade, ocorrendo em 13 a 69% das criangas & 1517 18),

Neste estudo, a constipagdo intestinal foi mais
freqliente que os quadros de obstrugdo intestinal, o
que, provavelmente, seja decorrente do fato de que a
maioria das criangas que procuraram o Servigo para
investigagdo, apresentavam mais de um més de vida.

Tabela l —Idade do diagndstico da doenca de Hirschsprung, segundo diversos autores estudados.

AUTORES IDADE DO DIAGNOSTICO

=1 rés 1m—1 ano =1 ano
MARTY et al. {1995) 64 % 1% -
JUMG (1995) a1% 3% 18%
FORTLUMA et al. {1996) a7 % 27% 16%

=1 més 1m—6m G rm—1ano =1 ano
TEITELBALIM et al. {1933) B4 % 18% 18% -
Este estudo 15% 3% 9% 43%

81



RHM Bigélli; MIM Fernandes; LC Galvao & R Sawamura

Em 2/3 das criangas para as quais se questio-
nou sobre a primeira evacuagao apds o nascimento,
foi comprovado o atraso na elimina¢do do meconio,
destacando-se a importancia da observagédo, ja no ber-
cario, do habito intestinal do recém-nascido, o que pos-
sibilitou a suspeita e, conseqiientemente, o diagnosti-
co precoce do megacolon congénito.

Detectou- se déficit ponderal e/ ou estatural em
aproximadamente 21% dos casos, sendo reforcada,
mais uma vez, a importancia do diagndstico precoce, a
fim de ser evitado o comprometimento do crescimen-
to e desenvolvimento da crianca.

Os enemas opacos foram altamente sugestivos
de doenga de Hirschsprung ou seja, com zona de tran-
sicdo em aproximadamente 50% dos casos, isso tam-
bém foi verificado por Junqueira & Matushita®. A
baixa porcentagem observada, provavelmente, deveu-
se ao fato de somente ter sido considerada zona de
transi¢do aquela em que havia uma area bem definida
de estreitamento na imagem radioldgica. Sabe-se en-
tretanto, que o encontro de algas colonicas proximais,
de maior didmetro que as distais, ja € o suficiente para
o diagnodstico de zona de transicdo. A manometria
anorretal evidenciou auséncia de reflexos em aproxi-
madamente 73,7% dos pacientes. Na literatura, ha
dados de que a sensibilidade do enema opaco esteja
em torno de 80% e a da manometria anorretal, em
torno de 79%7.

Em 4 manometrias, observou-se o reflexo
retoesfincteriano. Como ja descrito anteriormente, a
presenca desse reflexo descarta o diagnostico de
megacoélon congénito, tornando desnecessarios exa-
mes adicionais. Embora confiavel, quando bem reali-
zada, a manometria requer equipamento relativamen-
te caro e treinamento especial, para distinguir respos-
tas significativas de artefatos®. Possivelmente, as
manometrias, em que foram descritas presenca de
reflexo, foram mal interpretadas, pois na época, o pro-
cedimento manométrico estava sendo implantado no
servico e havia dificuldades na técnica e na interpre-
tagdo desse exame.

A biopsia retal é considerada o exame padrio-
ouro para o diagnostico do megacolon congénito. O
enema opaco € a manometria anorretal nao sao sufici-
entes como método unico na avaliagdo da crianga cons-
tipada. A manometria anorretal ¢ superior ao enema
opaco na avaliagdo do segmento ultracurto, na
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aganglionose total e em pacientes com colostomia 2%

21, Entretanto, a associa¢do da manometria anorretal
com o enema opaco propicia acuracia de 100% no
diagnodstico da doenga de Hirschsprung, quando ha
concordancia entre os métodos. Sendo assim, a biopsia
poderia ser reservada para os casos em que ndo hou-
ver concordancia entre o enema opaco € manome-
tria, ou seja, quando existe davida no diagnostico ©.

No servigo assim como na literatura @), as téc-
nicas cirargicas mais utilizadas para a reconstrucdo
do transito intestinal foram as descritas por Duhamel
Haddad e Soave.

As complicagdes pos-cirurgicas mais freqiien-
temente encontradas foram a incontinéncia/ escape
fecal, a infecgdo/ deiscéncia da ferida cirtrgica e
enterocolite/ diarréia. A incontinéncia fecal € sintoma
freqiiente em criangas com megacolon congénito apos
reconstrugdo cirurgica. Catto-Smith et al., em 1995
22) observaram que 80% das criangas com tratamento
cirargico da doenga de Hirschsprung tinham inconti-
néncia, sendo que, em 53%, a incontinéncia era bas-
tante significativa, segundo a avaliagdo dos pais das
criangas. A enterocolite ¢ a complicagdo pos-cirurgi-
ca mais temida. Os fatores de risco do desenvolvi-
mento da enterocolite pos operatdria ainda sdo pouco
entendidos. Embora a reconstrugdo cirtirgica resolva,
com sucesso, 0s sintomas obstrutivos do megacolon
congénito, ela ndo elimina o risco do desenvolvimento
da enterocolite, que pode ocorrer em 19,0 a 32,0%
dos casos!!> 3 23,

Ap0s o tratamento cirlrgico, observou- se in-
dice de cura (analisada pelas altas ambulatoriais) bas-
tante baixo, menor que 20%. A maioria das criangas
que estdo em seguimento ambulatorial tém queixa de
escape/incontinéncia fecal.

Nota-se, portanto, que mesmo retirando o seg-
mento comprometido, ndo se estabelece a recupera-
¢do total dos pacientes, tornando-se necessario en-
tender melhor os mecanismos fisiopatoldgicos da do-
en¢a de Hirschsprung para aprimorar as técnicas te-
rapéuticas, a fim de permitir a cura total do paciente,
diminuindo o risco de seqiielas.

Pelos presentes dados, enfatiza-se a necessi-
dade de alertar o pediatra geral para o conhecimento
do quadro clinico da doenca de Hirschsprung bem
como de suas complicac¢des e a importancia do diag-
nodstico precoce da doenga.
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BIGELLI RHM; FERNANDES MIM; GALVAO LC & SAWAMURA R. Retrospective study of 53 children with
Hirschsprung’s disease: clinical and laboratorial findings. Medicina, Ribeirdo Preto, 35: 78-84,
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ABSTRACT: Objective: to analyze some clinical and laboratory characteristics in children with
Hirschsprung’s disease. Methods: a retrospective study of all 53 children with Hirschsprung’s
disease attended at the University Hospital, Faculty of Medicine of Ribeirdo Preto, USP, from
January 1981 to December 1999. Some clinical parameters were investigated at the first visit
(patients distribution by gender, age at onset of signs and symptoms, at the first visit and at the
time of diagnosis, main signs and symptoms, and nutritional status), as well as laboratory tests
that permitted the diagnosis (some characteristics observed by barium enema, anorectal
manometry and rectal biopsy) and the evolution of the patients after surgical treatment. Results:
42 children (79.2%) were boys. The first signs and symptoms occurred during the first month of
life in 43 cases (81.1%), the average age at the first visit was 7 months and age at the time of
diagnosis was 8.8 months. The main clinical manifestations were: abdominal distension in 83.0%,
intestinal constipation in 73.6%, delayed passage of meconium in 60.7%. No important deficit in
weight and height was observed. A barium enema showed a transition zone in 47.2% (17/36) and
anorectal manometry revealed the absence of the relaxation reflex of the internal anal sphincter in
73.7% (14/19). All anorectal biopsies demonstrated aganglionosis. One child was submitted to
clinical treatment and 52 to surgical treatment. Colostomy was performed in 22/52 children (42.3%)
and definitive surgical treatment in 49 (Duhamel Haddad surgery in 77.6%, Soave surgery in
20.4% and Lestar Martin surgery in 2.0%). The most frequent complications before surgery were
intestinal obstruction in 28.3% and enterocolitis in 11.3%. The major complications after colostomy
were eventration and/or prolapse and/or stenosis in 22.7%, and the major complications after
definitive surgical treatment were soiling and/ or fecal incontinence in 28.6%, infection and/or
dehiscence of the surgical wound in 22.4%, and enterocolitis and/or diarrhea in 20.0%.Three
children were not submitted to surgical treatment. Ten (18.9%) received ambulatory discharge, 14
(26.0%) are still being followed up and 27 (50.9%) abandoned the service. There was a death
(1.9%) by enterocolitis some time after definitive surgical treatment and one child (1.9%) is still
being followed up in another service, after reconstruction of the transit. Conclusions: there was a
discrepancy between the age at onset of symptoms and the age at diagnosis, demonstrating a
delay in patient referral for diagnostic confirmation. The late diagnosis probably determined the
high percentage of presurgical complications of Hirschsprung'’s disease, i.e.,: intestinal obstruction
(28.3%) and enterocolitis (11.3%) which are the most frequent and continue to be the major
causes of morbidity and mortality in this disease.

UNITERMS: Hirschsprung’'s Disease. Megacolon. Constipation. Gastrointestinal Motility. Child.
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