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RESUMEN

La presente investigacion aborda la tematica de la Enfermedad de Hirschsprung (EH) o
megacolon congénito, teniendo en cuenta que esta se encuentra asociada a una alteracion de la
cresta neural. Ocurre en uno de 5000 nacimientos, con predominio del sexo masculino, cuya
forma de presentacion clinica mas frecuente es el retraso en la expulsién de meconio al nacer.
El objetivo de la investigacién se centra en una revision de articulos con la finalidad de
actualizar los parametros para el diagndstico y tratamiento de la enfermedad. Desde el punto de
vista metodoldgico se utiliz6 un enfoque cualitativo de caracter documental, teniendo como
método de andlisis el inductivo; el instrumento de recoleccion de datos fue una matriz
bibliografica que abarco estudios del 2018 a 2021, incluyendo 13 articulos cientificos e
investigaciones asociadas. Dentro de los principales resultados obtenidos se pudo identificar
que el diagnostico y tratamiento actual de la EH, viene determinado por la historia clinica bien
realizada, el examen fisico exhaustivo, estudios de imagen, manometria anal y biopsia rectal
confirmatoria. El tratamiento de la enfermedad que cursa sin complicaciones, es principalmente
quirdrgico y la técnica de eleccion dependerd de la forma de presentacion de la enfermedad,
siendo la reseccion transanorectosigmoidea primaria el tratamiento mas utilizado. El uso de
células madre autologas en el tratamiento de megacolon congénito ha sido una propuesta actual.

Palabras clave: actualizacion, diagnéstico, tratamiento, enfermedad de Hirschsprung.

RESUMO
Esta investigagdo aborda a questdo da doenca de Hirschsprung (HD) ou megacdlon congénito,

tendo em conta que estd associada a uma alteracdo da crista neural. Ocorre num dos 5000
nascimentos, predominantemente em homens, sendo a apresentacdo clinica mais frequente a
expulsdo tardia do mecdnio a nascenca. O objectivo da investigacao esta centrado numa revisdo
dos artigos a fim de actualizar os parametros de diagndstico e tratamento da doenca. Do ponto
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de vista metodoldgico, foi utilizada uma abordagem qualitativa de natureza documental, com o
método indutivo de analise; o instrumento de recolha de dados foi uma matriz bibliografica que
abrangeu estudos de 2018 a 2021, incluindo 13 artigos cientificos e investigagdo associada.
Entre os principais resultados obtidos, foi possivel identificar que o diagndstico e o tratamento
actual da DH ¢ determinado por uma histéria clinica bem conduzida, exame fisico exaustivo,
estudos de imagem, manometria anal e bidpsia rectal confirmatdria. O tratamento de doengas
ndo complicadas € principalmente cirargico e a técnica de escolha dependera da forma de
apresentacdo da doenca, sendo a resseccdo primaria transorectosigmoidal o tratamento mais
comummente utilizado. A utilizacdo de células estaminais autélogas no tratamento de
megacolon congénito tem sido uma proposta actual.

Palavras-chave: actualizacéo, diagnostico, tratamento, doenga de Hirschsprung.

1 INTRODUCCION

Esta patologia fue descrita por primera vez por Harald Hirschsprung en 1886, se define
como un trastorno congénito caracterizado por la pérdida de células ganglionares en el sistema
nervioso entérico (SNE), la parte mas distal del intestino, esto provoca la pérdida de la motilidad
del colon afectado y la relajacion involuntaria del esfinter anal interno, lo que provoca una
obstruccion intestinal funcional (Green y otros, 2016) (Heuckeroth, 2018) (Cochran, 2021).

Segun el Tratado de Pediatria de Nelson, esta patologia se define como alteraciones en
la cresta neural de las cuales el plexo mientérico de Auerbach y el plexo submucoso de Meissner
son congenitos y se extienden de forma variable a lo largo del intestino porque carecen de
células de los ganglios parasimpaticos. EI 80% de los pacientes tienen segmentos de ganglios
linfaticos confinados a la regién rectosigmoidea conocida como megacolon de segmento corto.
En los casos restantes, la parte afectada se extiende desde el esfinter anal interno hasta la region
proximal del &ngulo esplénico, constituyendo un largo segmento de patologia (Wyllie, 2013).

La falta de células ganglionares hace que los musculos intestinales pierdan su capacidad
para mover las heces a través del intestino, lo que se conoce como peristalsis. Durante este
proceso, el cuerpo produce contracciones similares a ondas de los musculos que recubren el
intestino. La falta o el fracaso de las deposiciones puede hacer que las heces se acumulen en el
intestino, lo que hace posible el estrefiimiento y la obstruccion intestinal parcial o total en las
personas afectadas. (Heukeroth, 2017).

Ocurre en 1 de cada 5000 nacimientos y predomina en varones en una proporcion de
4:1, tambien se ha relacionado con otros sindromes genéticos, en particular la trisomia 21. La
mortalidad por EH y sus complicaciones ha disminuido con el tiempo y actualmente es del 3%.

Segun estudios publicados entre 1980 y 2015, las tasas de recurrencia familiar de la EH oscilan
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entre el 1 % y el 10 % (Laughlin & Puri, 2015). Es una patologia frecuente y su importancia
radica en que el diagndstico precoz evita la aparicion de enfermedad secundaria, por lo que
identificar los signos y sintomas de sospecha diagnostica es importante (Boschini y otros,
2020).

Las manifestaciones clinicas neonatales incluyen la falta de excrecion de meconio poco
después del nacimiento, sin embargo; ninguna materia fecal sugiere EH dentro de las 24 a 48
horas posteriores a la primera evacuacion intestinal. En la mayoria de los casos se diagnostica
antes de los 6 meses de edad, pero también se ha descrito en nifios mayores y adultos
(Heukeroth, 2017)

De acuerdo con Pacheco et al. (2021) no todos los pacientes con la EH tienen sintomas
inmediatos al nacer, algunos desarrollan sintomas cuando dejan de amamantar o estrefiimiento
croénico cuando comienzan a caminar. Aunque muchos nifios experimentan estrefiimiento, los
nifios con EH tienen retraso en el crecimiento, hinchazdn severa y, a veces, el enema esta vacio.
Aquellos con heces significativamente acuosas pueden tener enterocolitis. Los pacientes que
no responden bien a tratamientos menos invasivos como enemas, laxantes y modificacion del
comportamiento, deben ser derivados a un especialista para su evaluacion.

En casos raros, los pacientes con esta enfermedad tienen sintomas como fiebre,
hinchazén y diarrea causados por enterocolitis asociada a la EH, que puede ser cronica, grave
y a veces, incluso, potencialmente mortal. Debido a que el estrefiimiento suele ser un signo de
EH, es posible que no se considere el diagnostico en nifios con diarrea por lo que es importante
considerar el historial médico del nifio, incluida la falta de eliminacion de meconio dentro de
las 24 0 48 horas posteriores al nacimiento y cualquier evento obstructivo anterior. (Pacheco
etal., 2021).

Puesto que actualmente segin Barrado y Arqué (2022) existe todavia poca informacion
sobre enfermedades que no representan una alta prevalencia como la EH, al diagnosticar un
nifio con este padecimiento se crea mucho estrés en los padres y/o familiares, sobre todo en el
caso de tener que someter a sus hijos a una cirugia, seguida de una serie de cuidados para el
manejo del proceso salud.-enfermedad.

Por los motivos anteriormente expuestos, el desarrollo de la presente investigacion se
centra en un estudio de revisién con el de actualizar los criterios para el diagndstico y
tratamiento de esta enfermedad, permitiendo de esta manera alcanzar un proceso de atencion
de salud integrador, a través de la satisfaccion de las necesidades alteradas del paciente y
tranquilidad para sus familiares.

Para el estudio de Boschini et al. (2020) aproximadamente el 90 % de los diagnosticos
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iniciales de EH se realizan durante el primer afio de vida. ElI 10% restante se completa
principalmente en la primera infancia y menos del 1% en la adolescencia o la edad adulta. En
esta etapa avanzada, no es sorprendente ver con frecuencia un historial de estrefiimiento de por
vida. Nuevamente, la herencia de estos cambios genéticos puede ser dominante o recesiva,
segun los genes involucrados, pero es posible que se requiera la presencia de maltiples genes
anormales para que se desarrolle la enfermedad. Los genes anormales asociados con EH pueden
tener diferentes efectos en los miembros de la misma familia. Si los padres tienen un hijo
afectado, tienen mas posibilidades de tener otro hijo con el trastorno.

Se puede sospechar un diagnostico de EH en base a un examen fisico, un historial
completo del paciente y de la familia, el reconocimiento de los sintomas tipicos y varias pruebas
especializadas. La mayoria de pacientes tratados (85-90%) se diagnostican en la infancia, ya
que el primer sintoma suele ser el meconio retrasado o que no se expulsé en las primeras 24 o
48 horas. La prueba de diagnostico para EH es una biopsia por aspiracion rectal (Pacheco, et
al. 2021).

Segln Pacheco et al. (2021) durante el periodo neonatal, pueden presentarse signos o
sintomas similares a los de la EH en muchas otras afecciones, como una estenosis del colon
(atresia) que conduce a una obstruccion intestinal; una afeccion temporal denominada sindrome
de obstruccion meconial; obstruccion intestinal por meconio, una afeccion comdnmente
observada en la fibrosis quistica, el meconio se espesa anormalmente en el intestino de un nifio,
lo que provoca una obstruccion intestinal; la parte del intestino delgado Ilamada ileon se
estrecha y en algunos casos, la enterocolitis necrotizante puede causar sintomas similares a los
de la EH.

En el estudio realizado en Costa Rica (2020), en cuanto al diagndstico y tratamiento de
la EH, este viene determinado por la historia clinica, examen fisico, estudios de imagen,
manometria anal y por biopsia rectal confirmatoria.

Como se aprecia en los diferentes estudios revisados, la EH tiene un espectro clinico
muy amplio, las formas leves de la enfermedad pueden incluso presentarse con sintomas
similares a la gastroenteritis viral, lo que dificulta el diagnostico, en consecuencia, existe una
variacion considerable en la incidencia reportada de la enfermedad en la literatura. La dificultad
para establecer un diagnostico, unida a la alta incidencia de la enfermedad, hace mas
conveniente iniciar el tratamiento ante la sospecha diagnostica. Asimismo, el diagnostico
diferencial de la EH incluye el sindrome del colon izquierdo pequefio (especialmente en madres
diabéticas), la embolia meconial neonatal y otras anomalias del nddulo GIT, ademaés de hacer

una distincién entre la miopatia visceral hueca y la seudoobstruccion intestinal idiopatica
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cronica. En nifios mayores (generalmente > 1 afio), las diferencias incluyen enfermedades como
el megacolon adquirido, principalmente debido a fisuras anales o estenosis anales o rectales o
malformaciones anorrectales, tumores localizados u otras lesiones psicogenas (Pacheco et al.,
2021).

Entre las pruebas que se pueden usar se incluyen radiografias abdominales (que pueden
mostrar la presencia de una obstruccion intestinal), manometria anorrectal (que involucra el uso
de globos y transductores de presion para evaluar la salud y funcion del recto) y el uso de
contrastes como bario (sustancia que se utiliza para mejorar la apariencia de estructuras o partes
del cuerpo en las radiografias). Después de un enema de contraste del recto, se toman
radiografias para evaluar la salud y el funcionamiento del intestino grueso. (Pacheco et al.,
2021).

Las biopsias se toman de 2 a 4 cm (3 a 5 cm en nifios mayores) de la linea dentada para
evitar el acceso a areas de ganglios linfaticos normales dentro de 1 cm de la linea dentada,
posteriormente, las muestras de biopsia frescas se congelan y seccionan (secciones de = 15 um),
se tifien y se examinan histopatolégicamente. Aunque las pinzas para biopsia han estado
innovando a lo largo de los afios y han desarrollado una herramienta de alta calidad con una
capsula desechable, algunos problemas para tomar la muestra adecuada persisten, por eso,
generalmente se requiere una biopsia de espesor total aunque este tipo de biopsia puede ser
problemética en procedimientos posteriores que requieran reseccion de la mucosa (p. ej.,
reseccion endorrectal). (Pacheco et al. 2021)

Otra técnica diagnostica utilizada actualmente en nifios mayores es la manometria
anorrectal para detectar el reflejo de barra anorrectal (AIR), que no siempre esta presente en
nifios con EH. Normalmente, el musculo liso del esfinter interno se relaja a medida que las
heces se expanden por el recto. En la EH, el esfinter interno se contrae y empeora los sintomas
obstructivos (Green et al. 2016).

En cuanto al tratamiento, tradicionalmente se incluyen tratamientos no quirdrgicos y
quirargicos. Las técnicas quirargicas mas utilizadas han sido las de Swenson, Duhamel y Soave.
La correccion quirdrgica ha evolucionado desde el uso rutinario de una colostomia y una
laparotomia abierta hasta enfoques transanales y laparoscopicos en una etapa. En la ultima
década, la cirugia de la EH se ha encaminado hacia técnicas minimamente invasivas. La
reseccion transanorectosigmoidea primaria se ha convertido en el tratamiento mas utilizado
para la EH en las ltimas décadas (Green et al. 2016); (Pacheco et al., 2021).

En nuestra opinion el tratamiento quirdrgico independientemente de la técnica

quirdrgica que se emplee, debe cumplir con objetivos precisos como: remosion del segmento

Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v. 5, n.5, p. 19228-19238, sep./oct., 2022



Brazilian Journal of Health Review
ISSN: 2595-6825

19233

intestinal aganglionico, descenso y anastomosis del segmento ganglionico, preservacion del
canal anal y del mecanismo esfinteriano, para evitar el estrefiimiento o la incontinencia fecal.

En algunos casos, cuando un recién nacido nace prematuramente, tiene bajo peso al
nacer o esta gravemente enfermo, el cirujano puede recomendar un enfoque de multiples etapas
por ser mas seguro para el bebe y mejor aceptado por los padres. La primera etapa consiste en
crear una colostomia temporal, en la que se lleva el intestino sano desde el extremo corriente
arriba del intestino afectado hasta la superficie del abdomen, creando un estoma, después de un
tiempo, se realiza un procedimiento de retraccion de segunda etapa, momento en el que se puede
cerrar el estoma, sin embargo la mayoria de los nifios con EH no necesitan una colostomia o
una ileostomia (Pacheco et al., 2021).

Una Unica intervencién en la zona anal es minimamente invasiva a los pocos dias del
nacimiento del bebé, sin necesidad de abrir el abdomen ni realizar una colostomia, la nueva
tecnologia permite que los pacientes sean dados de alta dentro de las 36 horas, eliminando la
necesidad de alimentacion intravenosa prolongada, ya que pueden alimentarse al dia siguiente
de la cirugia. Con base en esta nueva terapia, actualmente se estan estudiando las células madre
para desarrollar tratamientos de la enfermedad sin cirugia, sin embargo, estos estudios son
preliminares. (Barrado & Arque, 2022). Los avances futuros pueden incluir una mejor
correlacion genotipo-fenotipo y el desarrollo de técnicas de células madre neuronales.

Por otro lado, Boschini et al. (2020) expresa que actualmente la terapia con antibidticos
es un enfoque del tratamiento que se dirige exclusivamente a las bacterias anaerobias,
especialmente a Closttridium difficile asociada con EH. El tratamiento de eleccidon es
metronidazol para diversos grados de EH. Los grados | y 1l deben recibir terapia de amplio

espectro con ampicilina mas gentamicina intravenosa.

2 METODOLOGIA

Se realiz6 un estudio de revision bibliografica descriptivo retrospectivo y comparativo
sobre la actualizacion en el diagnostico y tratamiento de la enfermedad de Hirschsprung. Los
investigadores realizaron una busqueda de articulos en las bases de datos: Scielo, Scopus,
Medline, Dialnet y estudios presentes en Google Académico,publicados en espafiol e inglés,
tomando los estudios de revision sistematica, documentales, clinicos y analiticos de revistas
cientificas publicados en el periodo de 2018-2021.

Se obtuvo como resultado 56 articulos, de ellos se excluyeron 30, 13 fueron eliminados
por la lectura solo del resumen y finalmente 13 articulos fueron considerados como

relacionados al tema de estudio medular.
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3 RESULTADOS

Tabla 1. Matriz bibliogréfica

Autor (afio)

Diagnostico

Tratamiento

Cochran (2021)

Boschini et al.
(2020)

Pizarroy
Rockbrand (2019)

Parra (2020)

Avalos et al.
(2021)

Delgado et al.
(2018)

Nivela et al.
(2021)

Enriquez et al.
(2018)

Ministerio de
Salud Publica
(2018)

Borja (2021)

Jospeh et al.
(2019)

Carro et al. (2018)

Rocca et al. (2020)

Enema de bario
Biopsia rectal
Medicidn de la presion en el recto
El diagndstico de EH se establece por la
historia clinica, examen fisico, estudios de
imagen, manometria anal y confirmado por
biopsia rectal.

Ademas de complementarlos con estudios
de imagen con contraste 0 manometria y
biopsia rectal, se debe sospechar la
presencia de EH en base a la identificacion
de la clinica del paciente.

Radiologia simple de abdomen
Enema opaco
Manometria rectal
Biopsia rectal

Enema de bario
Biopsia
Enema con contraste,

Manometria recto anal
Biopsia del recto
Estudio histopatoldgico

Identificacion de caracteristicas clinicas
Estudios patolégicos
Ultra Sonografia Abdominal

Exploracion fisica
TAC

Laparotomia exploradora
Biopsia
Biopsia
Rx colon
Abordaje mixto

Anélisis de signos y sintomas
RX
Ecografia
Enema opaco
Biopsia
Estudio histolégico

Biopsia por aspiracion
manometria anorrectal

Diagnostico clinico
Radiografia
Enema
Colonoscopia

Cirugia

Dieta
Antibidticos
Tratamiento quirGrgico.

Tratamiento quirdrgico poco invasivo en un
solo tiempo.

Tratamiento quirurgico
Uso de células madre autélogas

Tratamiento quirdrgico

Tratamiento quirdrgico a partir de resecar la
zona agangliolar

Técnica de la Torre

Tratamiento quirdrgico

Tratamiento clinico y quirdrgico

Tratamiento quirdrgico

Tratamiento quirdrgico no invasivo

Tratamiento quirdrgico (De La Torre
Mondrag6n)

Antibidticos
Tratamiento quirdrgico
Dieta

Nota. La tabla muestra las investigaciones tomadas en consideracion en el estudio.
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4 DISCUSION

Dentro de los principales resultados obtenidos, se puede identificar que 13/13 articulos
analizados, demostraron que el diagndstico se centra en un proceso que inicia con la confeccion
de la historia clinica a partir de la anamnesis y examen fisico; continua con los exdmenes de
laboratorio y complementarios, para culminar con un examen histopatologico o biopsia como
instrumento de diagnostico definitivo. Asimismo, Cochran (2021) manifiesta que dentro de los
estudios que se pueden realizar, se encuentran; el enema de bario y la medicion de la presion
en el recto. De igual manera, Pizarro y Rockbrand (2019) Parra (2020) y Delgado et al. (2018)
concuerdan en que otro examen complementario importante es la manometria recto anal.
Enriquez et al. (2018) manifiesta que un examen necesario es la laparotomia exploradora y
Nivela et al. (2021) considera necesario el TAC.

Por otro lado, 13/13 articulos analizados manifiestan que el tratamiento desarrollado por
excelencia en pacientes con diagnéstico de la enfermedad de Hirschsprung corresponde al
tratamiento quirurgico, sin embargo, en el estudio de Carro et al. (2018) y Nivela et al. (2021)
se observaron diversas variantes del tratamiento quirdrgico que permite disminuir la
agresividad de la invasién al organismo (2/2), la cual corresponde a la Técnica quirdrgica de
La Torre Mondragon.

Por su parte, Boschini et al. (2020) manifiestan que el tratamiento debe de
complementarse con dieta y administracion de antibidticos, mientras que Parra (2020) y Rocca
et al. (2020) mencionan el uso de células madre aut6logas en el tratamiento de megacolon

congénito como una opcion novedosa.

5 CONCLUSIONES

La actualizacion continua de estrategias de diagnostico y tratamiento de enfermedades
como la EH, es de interés creciente y de obligatoriedad del profesional multidisciplinario del
area de la salud que se dedica a la atencion de los nifios. Gracias a los continuos avances técnicos
y tecnoldgicos, la medicina ha tenido un giro en relacion a la disminucion de complicaciones y
el uso de la tecnologia ha permitido disminuir la invasion a la integridad del individuo, sobre
todo al usar medios diagndsticos. En la enfermedad de Hirschsprung, el diagnostico precoz y
correcto viene determinado por la historia clinica, el examen fisico, estudios de imagen,
manometria anal y biopsia rectal confirmatoria. El tratamiento de la enfermedad que cursa sin
complicaciones es principalmente quirdrgico y la técnica de eleccion dependera de la forma de
presentacion de la enfermedad. En la Gltima década, la cirugia de la EH se ha encaminado hacia

técnicas minimamente invasivas, siendo la reseccion transanorectosigmoidea primaria el
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tratamiento mas utilizado. El uso de células madre autdlogas ha sido una propuesta actual asi
como los avances futuros en una mejor correlacion genotipo-fenotipo y el desarrollo de técnicas

de células madre neuronales.
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