Brazilian Journal of Development | 1356
ISSN: 2525-8761

Doenca de Hirschsprung em paciente neonatal: um relato de caso

Hirschsprung's disease in neonatal patient: a case report
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RESUMO

A Doenca de Hirschsprung (DH) é uma malformagdo congénita que afeta a motilidade
intestinal pela auséncia de ganglios autdbnomos durante a embriologia intestinal. Nesse
contexto, a regido aganglionar torna-se aperistéltica, constituindo um obstaculo ao
trénsito intestinal. O objetivo deste estudo € descrever um caso de Doenca de
Hirschsprung (DH) em um paciente e discutir sobre o0 método de diagndstico e tratamento
empregado no recém-nascido. Consistiu-se em um estudo observacional, do tipo relato
de caso, no qual obtiveram-se através de dados por meio de prontuério fornecido por uma
Instituicdo Hospitalar Publica do municipio de Anapolis-GO. O paciente neonatal
apresentou um quadro de distensdo abdominal e auséncia de eliminagdo de meconio nas
48 primeiras horas de vida. O diagndstico da doenca de Hirschsprung deu-se por meio
da avaliacdo da sintomatologia, estudo histopatoldgico e radiografia de abdome. Como
medida terapéutica realizou-se uma laparotomia exploratoria e resseccdo do segmento
aganglionar com reanastomose do intestino até o anus preservando os musculos do
esfincter anal pela técnica de abaixamento transanal de Soave. Por se tratar de uma doenca
rara e pouco conhecida faz-se necessario um breve conhecimento da patologia e da
atuacdo da equipe multidisciplinar para descartar os diagnésticos diferenciais existentes
e iniciar o tratamento o mais breve possivel.

Palavras-chave: Doenca de Hirschsprung, Distensdo abdominal, Constipagédo cronica,
Aganglionose, Megactlon congénito.

ABSTRACT

Hirschsprung's disease (HD) is a congenital malformation that affects intestinal motility
due to the absence of nerve ganglia during intestinal embryology. In this context, the
aganglionic region becomes aperistaltic, constituting an obstacle to intestinal transit. The
aim of this study was to describe a case of Hirschsprung's disease in an infant born in a
public hospital in the city of Anapolis-Goias, and to discuss the method of diagnosis and
treatment employed. It consisted of an observational study of the case report type where
the data was obtained through data from the medical record provided by a public hospital
in the city of Anapolis-Goias. The neonatal patient presented with abdominal distension
and the absence of meconium elimination in the first 48 hours of life. The diagnosis of
Hirschsprung's disease was made through the assessment of symptoms, histopathological
study and abdominal radiography. As a therapeutic measure, an exploratory laparotomy
and resection of the aganglionic segment was performed with a reanastomosis of the
intestine to the anus, preserving the anal sphincter muscles using the Soave transanal
lowering technique. As it is a rare and little-known disease, a brief knowledge of the
pathology and the work of a multidisciplinary team is necessary to discard existing
differential diagnoses and start treatment as soon as possible.

Keywords: Hirschsprung's disease, abdominal distension, chronic constipation,
aganglionosis, congenital megacolon.

1 INTRODUCAO
A Doenca de Hirschsprung (DH) é uma malformacdo congénita que afeta a

motilidade intestinal pela auséncia de ganglios autdbnomos durante a embriologia

intestinal. Nesse contexto, a regido aganglionar torna-se aperistaltica, constituindo um
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obstaculo ao transito intestinal. Sabe-se ainda, que tal fato pode afetar indmeros
segmentos do intestino grosso ou sua totalidade.!?

Sendo mais comum seu acometimento no sexo masculino e no continente asiatico,
contudo, ndo se tem uma Unica teoria que explique essa interacdo genética. A DH pode
ser hereditaria ou de forma inesperada, sendo que este Ultimo ocorre em 70% dos casos.
Acredita-se que o gene RET (Receptor transmembrana com atividade tirosina-quinase) é
0 mais envolvido na patologia, porém, ha constatacdo de outros genes como EDNRB
(Endothelin receptor type B) e END3 (Endocytosis defective). Estando esta patologia
associada a inimeras outras sindromes e anomalias, sendo a trissomia do 21 a anomalia
cromossOmica mais relacionada a aganglionose congénita.?

O quadro clinico baseia-se em distensdo abdominal, constipacdo crénica, vémito
com aspecto biliar ou ndo, e, em auséncia de eliminacdo de mecdnio nas primeiras 48
horas de vida. Para o diagnostico da patologia, a bidpsia € considerada o padrdo ouro,
entretanto, existem outros exames complementares a serem feitos nesses casos.?

A Doenca de Hirschsprung possui como caracteristica principal a constipacao
intestinal, contudo, esse sintoma é um achado muito comum em criancgas e esta presente
em varias outras patologias como a constipacao intestinal funcional, o hipotireoidismo, a
doenca celiaca, mielomeningocele, a fibrose cistica, entre tantas outras. Assim, com todo
esse englobamento de patologias e os pediatras tém uma certa dificuldade em diagnosticar
a doenga, necessitando assim, de um conhecimento mais amplo da doenca e de uma
abordagem mais direcionada a um tratamento precoce. Dentre os diagndsticos
diferenciais estdo a constipacdo funcional em criancas, enterocolite necrotizante, atresia
intestinal, anus imperfurado, sindrome do plug meconial, sindrome do célon esquerdo
pequeno e ilio meconial.*

Conforme a literatura, o tratamento € cirurgico e todas as técnicas mais
comumente descritas como a Soave, Swenson e Duhamel obedecem como principios a
remocdo do segmento aganglionar e a reconstrucdo do transito intestinal, trazendo o
segmento ganglionar até o anus, com preservacao da funcdo esfincteriana.® E, por se tratar
de uma doenca rara é extremante necessario ampliar o conhecimento sobre a patologia
selecionada nesta pesquisa a fim de descartar diagndsticos diferenciais existentes e entao,
iniciar o tratamento o0 mais breve possivel.

Diante deste cenario, objetivou-se neste estudo descrever um caso de Doenca de
Hirschsprung em lactente nascido em uma Instituicdo Hospitalar Pablica da cidade de

Anapolis-Goias e ainda, discutir sobre 0 método de diagndstico e o tratamento empregado
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neste caso. Tornando-se fundamental para a literatura da &rea descrever o quadro clinico
dessa patologia com o intuito de contribuir tanto para o conhecimento de profissionais da

salide quanto para a comunidade académica de medicina.

2 METODOLOGIA
Trata-se de um estudo observacional e descritivo, do tipo relato de caso. O caso
foi selecionado e relatado durante os meses de setembro, outubro e novembro de 2020
em uma Instituicdo Hospitalar Publica no Municipio de Anapolis — Goias.
No processo de selecdo observou-se o prontuario que apresentava as seguintes
informacoes:
e Ficha do recém-nascido
e Exame fisico
e Dados do parto
e Historico
e Radiografia de abdome
e Bidpsia do intestino grosso
e Hipoteses diagnosticas
e Condutas
e Laudo histopatolégico microscopico

e Laudo histopatoldgico macroscépico

Consequentemente, para a elaboracdo desta pesquisa, relatou-se os dados com
base no prontuario selecionado. Neste, a descricdo das informacbes encontradas fora
apresentada em cada um dos itens do Quadro 01, ou seja, primeiramente, constatou-se a
caracterizacdo do paciente, o historico e os sinais e sintomas apresentados pelo paciente.
Assim, a investigacdo iniciou-se com a ficha do RN em que foram obtidos os dados da
mde e do parto do recém-nascido, em seguida, 0 método de diagndstico, exames
complementares solicitados, entre eles a radiografia de abdome, bidpsia do intestino
grosso e os laudos histopatolégicos. A partir desses materiais, houve a comparacao e o
confronto com teorias existentes em livros e artigos cientificos e de carater educativo.

Durante todo o processo de pesquisa 0s pesquisadores evitaram que qualquer
informacao ou dado, que de alguma forma pudesse comprometer a integridade fisica e/ou

moral do paciente, fossem revelados. Uma vez que 0s mesmos seguiram rigorosamente
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todos os preceitos éticos de acordo com o Conselho Nacional de Satude por meio da RDC
n°466/2012 e n°510/2016. Assim, este trabalho foi aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa n® CAAE 36753720.0.0000.5428 antes da realizagéo da pesquisa.

3 DESCRICAO DO CASO

RN de J.P.M.M, masculino, branco, nasceu dia 08 de dezembro de 2019, natural
e procedente de Goiania - GO. Nascido de parto cesariana, Apgar 9 e 9 nos primeiro e
quinto minutos, respectivamente, capurro de 39 semanas. Peso 3,165¢g e comprimento 47
cm. Sem intercorréncias no periodo pré e peri-natal.

Paciente evoluiu sem eliminagdo de mecénio nas primeiras 48 horas de vida.
Iniciando com quadro importante de vomitos, hipoatividade, com recusa ao seio materno
e distensdo abdominal. Sendo admitido ap6s dois dias de nascimento na Unidade de
Terapia Intensiva Neonatal (UTINN) em uma Instituicdo Hospitalar do municipio de
Anéapolis-Goias, com hipotese diagndstica de ileo meconial.

Durante o exame fisico, 0 paciente encontrava-se em regular estado geral,
hipoativo, desidratado, ritmo cardiaco regular em 2 tempos, bulhas normofonéticas e
auséncia de sopro. Murmurio vesicular presente bilateralmente e simétrico. Abdome
distendido, ruidos hidroaéreos presentes e diminuidos, sem visceromegalias. Genitalia
masculina e membros inferiores e superiores sem edemas.

Apos a admissdo do paciente solicitou-se uma radiografia de térax e abdome
(Figura 1) na qual evidenciou-se uma dilatacdo das alcas intestinais, e 0s exames
laboratoriais que incluiam hemograma completo, PCR (proteina c reativa), Na (sodio), K
(potassio), Ca (célcio) e Mg (magnésio); Gasometria e Hemocultura, ndo apresentando
alteracdes nos mesmos. Foi prescrito dieta oral zero por sonda orogastrica (SOG) aberta,
SG5% 263,9 ml; SG50% 19ml; Nacl 20% 2,8 ml; Kcl 19% 3ml e Glu ca 10% 6 ml. Como
0s exames laboratoriais e de imagem foram inconclusivos manteve-se a hipétese
diagnostica de ileo meconial. Durante os dois primeiros dias de internacdo, continuou
apresentando abdome distendido, doloroso a palpacdo e episodios de émese de aspecto
amarelado. Nao fazendo uso de nenhuma medicacao.

No terceiro dia de internacdo, nao apresentando melhora do quadro, solicitou-se
avaliacdo da equipe de cirurgia pediatrica (CIPE) que encaminhou o recém-nascido ao
centro cirurgico, no qual realizou-se a desobstrucdo da alca intestinal e a coleta de
amostras da mucosa retal e do intestino grosso para a realizacdo da bidpsia, com a

hipotese diagndstica de Doenca de Hirsprung ou Fibrose Cistica. O paciente voltou para
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a UTI neonatal com Intubacdo Orotraqueal (IOT), Sonda Orogastrica (SOG), e
hipotérmico sendo colocado em bergo aquecido, dieta oral zero, SG5% 316,8 ml; SG50%
11ml; Nacl 20% 2,8 ml; Kcl 19% 3ml e Glu ca 10% 6 ml e com prescricdo de
metronidazol 46 mg EV 1 vez ao dia, gentamicina 12,2 mg + AD EV 1 vez ao dia,
ampicilina 300 mg + AD EV 1 vez ao dia e Dipirona 0,1 ml, mantendo 0s mesmos por
10 dias.

No dia 18 de dezembro de 2019 apresentou-se o laudo histopatolégico do intestino
grosso e do apéndice cecal. O resultado microscdpico do intestino grosso indicou
completo despovoamento neural. A macroscopia realizada por método de coloragdo
Hematoxilina-eosina, Giemsa revelou fragmento de tecido de formato irregular,
coloracdo pardacenta e consisténcia firme-elastica. J4 o apéndice cecal ndo apresentou
alteracdes histopatoldgicas. A radiografia do abdome (Figura 01) apresentava distensdo
das algas intestinais com niveis hidroaéreos e a ampola retal preenchida por fezes

confirmando o diagndstico da Doenga de Hirsprung.

Figura 1: Dilatacdo de alcas intestinais (seta) e a ampola retal preenchida por fezes (circulo).

Fonte: Prontudrio do paciente

Completado 10 dias de uso de antibioticoterapia no dia 23 de dezembro de 2019,
0 RN apresentava-se estavel, sem distermia, com boa diurese e com volume diminuido
de residuo na SOG. No dia 30 de dezembro de 2019 apds a analise do laudo
histopatologico e parecer do CIPE (cirurgia pediatrica) foi realizado laparotomia
exploradora e colostomia no quadrante inferior esquerdo como forma de tratamento que
tem como finalidade a remocdo do segmento aganglionar e a reconstrucdo do transito

intestinal, levando o segmento ganglionar até o anus, com preservacdo da funcéo
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esfincteriana (Figura 02). Ap0s a primeira etapa do tratamento o paciente iniciou dieta
oral e apresentou uma boa evolugdo do quadro, sem sintomatologia caracteristica da
patologia ou complicacdes. Apos dois dias da cirurgia iniciou uso de clindamicina e
amicacina por dez dias.

Figura 2. Abdome no pés-operatério. Laparotomia exploradora e colostomia.

TN

43, T%g
.\ r"’
s

Fonte: Prontuario do paciente

Com boa evolucdo do paciente, apds 35 dias internado na UTI neonatal, o paciente
recebeu alta hospital com bolsa de colostomia e orientacdo de acompanhamento
ambulatorial com a cirurgia pediatrica aguardando para realizar o procedimento cirlrgico
definitivo e a colostomia reversa.

No dia 10 de outubro de 2020 o paciente retornou a instituicdo hospitalar para
realizar retossigmoidectomia abdomino-perineal como tratamento definitivo, tendo como
técnica de abaixamento transanal de Soave. No pds-operatorio (PO) permaneceu
hemodinamicamente estavel e fazendo uso de dieta branda, hidratacdo venosa, amicacina,
metronidazol e dipirona, com evacuacdes e diureses presentes. Apos 6 dias de internacéo
e acompanhamento médico, o paciente recebeu alta hospitalar.

Atualmente, o paciente encontra-se com boa aceitacdo da dieta oral, ganho
ponderal progressivo e 6timo desenvolvimento neuropsicomotor. Contudo, solicitou-se a
méde que continue fazendo acompanhamento com o médico pediatra para prevenir as

complicaces futuras.
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4 DISCUSSAO

A Doenca de Hirschsprung (DH) € caracterizada por uma aganglionose intestinal
dos plexos submucosos e mioentérico. A causa dessa aganglionose permanece incerta,
entretanto, tem-se sido atribuida a uma falha na migracdo ou diferenciacdo das células da
crista neural. Podendo-se apresentar de maneira congénita ou esporadica, sendo essa
Ultima, a mais comum. Possui uma incidéncia estimada de 1:5.000 nascidos vivos com
maior tendéncia para o sexo masculino de 4:1, contudo, o segmento atingido tem maior
extensdo em mulheres. Sua apresentacgdo clinica baseia-se na ndo eliminagdo de meconio
nas primeiras 48 de vida, distensio abdominal, constipacdo funcional e vémitos.*1®

Segundo os estudos de Villar (2009), a DH pode acometer o segmento curto (80%
dos casos), quando o segmento aganglibnico ndo ultrapassa o cdlon sigmdide, segmento
longo (20% dos casos) quando ultrapassa o colén sigmdide ou podendo afetar todo o
célon - Anglangliode Col6nica Total (ACT). No caso apresentado foi possivel observar
acometimento apenas do segmento curto, ou seja, ndo ultrapassou do cdlon sigmoide.*°

No presente caso, 0 paciente apresentou quadro clinico classico da afeccdo, tendo
auséncia da eliminacdo meconial 48 horas ap0s nascimento, distensdo abdominal e um
quadro importante de vomitos, além desses sintomas, manifestou-se a recusa ao seio
materno e hipoatividade. Sendo encaminhado, dois dias apds seu nascimento, para a
unidade de terapia intensiva neonatal da Instituicdo Hospitalar com suspeita diagndstica
de ileo meconial. O caso em questdo apresentou manifestacdo precoce de obstrugéo
intestinal neonatal, presente geralmente nos casos de ACT, porém, segundo a literatura,
Gilbert (2009), essa obstrucdo pode ocorrer tardiamente, levando ao inicio tardio dos
sintomas, os quais podem manifestar-se até os dez anos.”

O diagndstico baseia-se, inicialmente, em investigacdo radiografica e como
padrdo-ouro tem-se as bidpsias da parede intestinal e/ou retal, nas quais 0os métodos de
coloracdo de rotina sdo a hematoxilina-eosina (HE) e a histoquimica com
acetilcolinesterase (AChE). No caso apresentado, a radiografia de abdémen mostrou
distensdo das algas intestinais com presenca de niveis hidroaéreos e fezes na ampola retal.
De acordo com o estudo de Neto (2018) também € possivel utilizar a tomografia
computadorizada de abdémen como método diagndstico nos pacientes mais velhos que
apresentam os sintomas descritos.%*®

Apos analise da radiografia, exames laboratoriais de rotina, sintomas apresentados
pelo paciente e avaliacdo da equipe de cirurgia pediatrica, o RN foi encaminhado ao

centro cirargico com a finalidade de desobstruir as algas intestinais e coleta de material
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para Biopsia Histopatoldgica. Apds a cirurgia, o laudo histopatolégico do intestino
grosso, realizado pelo método de Hematoxilina-eosina, apresentou completo
despovoamento neural com apresentacdo de fragmento de tecido de formato irregular
com coloracdo pardacenta e consisténcia firme-elastica, confirmando assim, o
diagndstico de Doenca de Hirschsprung. Segundo Anbardar (2015), é possivel, pelo
método de hematoxilina e eosina, a visualizacdo da auséncia das células ganglionares e a
presenca de hipertrofia de troncos nervosos na submucosa confirmando entdo, o
diagndstico de doenga de Hirsprung.®*2

Vale ressaltar que podem ser realizados outros exames que auxiliem no
diagnostico como a Manometria Anorretal que avalia o relaxamento ou ndo do esfincter
anal interno; Enema Baritado que identifica a forma e fungéo do intestino grosso; e ainda,
a Pesquisa de Atividade de Acetilcolinesterase que apresenta uma especificidade
diagnostica de 90%, ndo sendo necessario a realizacdo de todos 0s exames acima para 0
fechamento diagndstico da patologia.”#*°

Como relatado no caso investigado, o paciente realizou a Biopsia com estudo
histopatoldgico e a radiografia simples de abdémen, na qual foi possivel concluir o
diagnostico como de Doenca de Hirschsprung. Podendo assim, prosseguir com o
tratamento adequado para o recém-nascido, com 22 dias de vida realizou-se a primeira
etapa para a correcdo do transito intestinal, por meio de uma laparotomia exploratoria e
colostomia de desvio na regido do intestino normoganglidnico, garantindo ao paciente
uma alimentacdo por via oral, e desobstrucéo do transito intestinal apresentando assim,
uma evolucdo satisfatéria do quadro a partir deste procedimento. Atraves do estudo de
Villar, realizado com 55 paciente, observou-se que geralmente realiza-se colostomia ou
ileostomia antes da reconstrucdo definitiva do transito intestinal. Destes, apenas sete
pacientes foram submetidos a abaixamento endoretal primario, que essa é a tendéncia do
servico sempre que as condicdes clinicas permitem até a realizacdo do procedimento
definitivo.°

Com boa evolucdo clinica, apds 35 dias internado na UTI neonatal, o paciente
recebeu alta hospital com bolsa de colostomia e orientacdo de acompanhamento
ambulatorial com a cirurgia pediatrica aguardando para realizar a cirurgia definitiva e a
colostomia reversa.

No dia 10 de outubro de 2020 o paciente, com 10 meses e 2 dias, retornou a

instituic@o hospitalar a fim de realizar retossigmoidectomia abdomino-perineal como um
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dos tratamentos definitivo existentes para a D.H e que consiste na técnica de abaixamento
transanal de Soave.

De acordo com Langer (2017, p.322) “a cirurgia pode ser realizada nas posicdes
de pronagéo e de litotomia. Entre 0,5 e 1,0 cm abaixo da linha dentada, dependendo do
tamanho da crianga, € feita uma incisdo na mucosa, que é separada do musculo subjacente,
como na técnica de Soave. A extensdo da dissec¢do submucosa varia de acordo com o
cirurgido. A incisdo no musculo retal é feita em forma de circunferéncia, e a disseccéo
continua na parede retal, separando os vasos conforme eles entram no reto. Todo o reto e
parte do colo sigmoide podem ser puxados pelo &nus. Quando a zona de transicdo é
alcancada, a anastomose € feita de baixo para cima. Em pacientes com zona de transi¢cdo
mais proximal (geralmente acima do colo sigmoide proximal), é necesséaria a laparotomia
ou uma pequena incisdo umbilical para mobilizar o colo esquerdo e/, ou o angulo
esplénico, de modo a obter uma extensdo adequada de colo ndo acometido para o
abaixamento”. 4

Na literatura, a mortalidade entre pacientes com DH é variavel, antes dos possiveis
tratamentos cirdrgicos para patologia, a taxa de mortalidade era alta e apenas os pacientes
com aganglionose de segmento curto tinham chance de sobrevivéncia. Desde que 0
procedimento cirurgico se tornou disponivel na década de 1950, a taxa de mortalidade
diminuiu consideravelmente.™

No pos-operatorio (PO), o paciente permaneceu hemodinamicamente estavel,
fazendo uso de dieta branda, hidratacdo venosa, amicacina, metronidazol e dipirona.
Apresentava evacuacdes e diureses presentes. Apds 6 dias de internacdo recebeu alta
hospitalar solicitando acompanhamento com médico pediatra para prevenir futuras
complicacBes como sintomas de obstrucdo, incontinéncia fecal e enterocolite crénica.*

Enterocolite por doenca de Hirschsprung é uma inflamacdo intestinal
caracterizada clinicamente por febre, distensdo abdominal, diarreia e sepse. Quando nédo
é identificada a tempo, pode evoluir para megac6lon toxico, que pode ser fatal. O risco
de desenvolver enterocolite esta aumentado em casos com historia familiar, trissomia 21,
doenca de segmento longo, histéria de episodios prévios e o diagnostico tardio da DH,
fatores esses que ndo foram identificados no paciente relatado, mas é de extrema

importancia a sua descrigdo.®
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5 CONCLUSAO

No presente estudo de relato de caso se diagnosticou um RN com Doenca de
Hirschsprung de seguimento curto. O paciente obteve suporte terapéutico rapido,
apresentando uma boa evolugcdo do quadro clinico com uma aceitacdo satisfatoria do
tratamento cirurgico. Diante deste cenario e pautados na literatura da tematica pode-se
evidenciar que o diagnéstico precoce da doenca é de grande valia, visto que a intervencao
terapéutica imediata traz beneficios significativos ao paciente, evitando assim, possiveis
complicacOes graves, como enterocolite e perfuracdo intestinal associada a peritonite.

Para tanto, este relato de caso objetivou descrever um caso de Doenca de
Hirschsprung em lactente nascido em uma instituicdo hospitalar pablica de um municipio
do interior de Goias. E ainda, discutiu-se sobre o0 método de diagnéstico e o tratamento
empregado neste caso relatado, tornando-se assim, fundamental para a literatura da area
ao descrever o quadro clinico dessa patologia rara com o intuito de contribuir tanto para
0 conhecimento de profissionais da salde quanto para a comunidade académica de

medicina.
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