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RESUMO

A Doenga de Hirschsprung (DH), também denominada megacdlon congénito, é causada pela
auséncia dos plexos ganglionares intestinais. E classificada de trés subtipos: classica, com
segmento longo e aganglionose coldnica total. Manifesta-se clinicamente no inicio da vida com
constipacéo intestinal. A triade classica é caracterizada por distensdo abdominal, eliminacédo de
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meconio diminuida nas primeiras 24 horas de vida e vomitos. O diagndstico definitivo é feito
por analise de bidpsia retal. A ma rotacdo intestinal (MRI) é uma doenca congénita decorrente
de malformagdes na vida intrauterina, causando obstrucdo do trato intestinal superior.
Manifesta-se de quatro formas: ndo rotacdo, rotacdo incompleta, rotacdo reversa e hérnia
mesocolica. A principal manifestacdo clinica é o vomito bilioso, podendo cursar com nauseas,
dor abdominal, constipacédo e flatos. O diagnostico é feito com radiografia de contraste e o
tratamento é cirtrgico. Nesse artigo, relatamos a rara associa¢ao da DH e MRI em uma lactente.

Palavras-chave: doenca de Hirschsprung, Hirschsprung total, bidpsia retal, ma rotacdo
intestinal, vomito bilioso, constipacéo intestinal.

ABSTRACT

The Hirschsprung Disease (DH), also known as congenital megacolon, it's caused due to the
absence of intestinal ganglion plexuses. The disease is classified into three subtypes: classic,
with long segment, and total colonic aganglionosis. The clinical manifestation happen early in
life with constipation and the classic triad characterized by abdominal distention, decreased
meconium elimination in the first 24 hours of life, and vomiting. Definitive diagnosis is made
by analysis of rectal biopsy. Intestinal malrotation (IMR) is a congenital disease resulting from
malformations in intrauterine life, obstructing the upper intestinal tract. It occurs in four ways:
non-rotation, incomplete rotation, reverse rotation, and mesocolic hernia. The main clinical
manifestation is bilious vomiting, which may occur with nausea, abdominal pain, constipation,
and flatus. The diagnosis is made with contrast radiography and treatment is surgical. In this
article, we report the rare association of DH and IMR in an infant.

Keywords:  Hirschsprung’s disease, total Hirschsprung, rectal biopsy, intestinal
malrotation, bilious vomiting, intestinal constipation.

RESUMEN

La enfermedad de Hirschsprung (EH), también conocida como megacolon congénito, esta
causada por la ausencia de plexos ganglionares intestinales. Se clasifica en tres subtipos:
clasica, del segmento largo y aganglionosis colonica total. Se manifiesta clinicamente al
principio de la vida con estrefiimiento. La triada clasica se caracteriza por distension abdominal,
disminucion de la eliminacion de meconio en las primeras 24 horas de vida y vémitos. El
diagnostico definitivo se realiza mediante el analisis de una biopsia rectal. La malrotacion
intestinal (MRI) es una enfermedad congénita resultante de malformaciones en la vida
intrauterina, que provoca la obstruccion del tracto intestinal superior. Se manifiesta de cuatro
formas: no rotacion, rotacioén incompleta, rotacion inversa y hernia mesocélica. La principal
manifestacion clinica son los vémitos biliosos, que pueden ir acompafiados de nauseas, dolor
abdominal, estrefiimiento y flato. El diagndstico se realiza mediante radiografia de contraste y
el tratamiento es quirdrgico. En este articulo, informamos de la rara asociacion de EH y RM en
un lactante.

Palabras clave: enfermedad de Hirschsprung, enfermedad de Hirschsprung total, biopsia
rectal, malrotacion intestinal, vomitos biliosos, estrefiimiento.
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1 INTRODUCAO

A doenca de Hirschsprung e a méa rotacdo intestinal sdo duas anormalidades
gastrointestinais comuns em criancas (Kerkeni et al., 2019). Raramente, ha associacao das duas
condi¢cBes e quando relatadas, atrasam a elucidacdo diagndstica e consequentemente o
tratamento do quadro (Corsois et al., 2004).

A DH leva a perda da motilidade fecal em consequéncia da reducdo de células
ganglionares da parede intestinal (Diposarosa et al., 2021; Lotfollahzadeh, 2022; Silveira et al.,
2023). Na tentativa de impulsionar as fezes, observa-se a presenca de hipertrofia muscular da
parede do segmento a montante, resultando em distenséo e espessamento proximal, podendo
ocorrer aperistalse, complicando com obstrucéo intestinal (Kfouri et al., 2018). Sua incidéncia
é de 1: 4400-7000 nascidos vivos, sendo quatro vezes mais frequente em lactentes do sexo
masculino (Diposarosa et al., 2021; Silveira et al., 2023).

A doenca possui trés classificacBes: classica, segmento longo e aganglionose col6nica
total (Romaneli et al., 2016). Se manifesta clinicamente com constipagéo intestinal desde o
nascimento e a triade classica ocorre em apenas 26,2% dos casos, caracterizada por distensao
abdominal, eliminacdo de mecdnio diminuida nas primeiras 24 horas de vida e vomitos
(Diposarosa et al., 2021). O exame diagnostico é a biopsia retal e o tratamento da DH consiste
em procedimentos cirdrgicos (Romaneli et al., 2016).

A MRI é uma doenca congénita consequente de defeitos nas fases embrionarias de
herniacao, rotacdo e fixacdo do intestino e do mesentério, resultando em uma irregularidade do
intestino médio que pode se apresentar de quatro formas: ndo rotagdo, rotacdo incompleta,
rotacdo reversa e hérnia mesocdlica (Cunha Filho et al., 2018). Essa anomalia é uma das
causas mais comuns de obstrucdo gastrointestinal superior em recém-nascidos e lactentes
jovens (Projeto Diretrizes, 2005), sendo que, 30% a 60% dos casos sdo associados a
enfermidades e malformacGes como megacolon congénito, atresia intestinal, doenca cardiaca
congénita, hérnia diafragmatica congénita e disfuncbes da parede abdominal, como
gastrosquise e onfalocele, além de diverticulo de Meckel, intussuscep¢éo, cisto mesentérico e
defeitos das vias biliares extra-hepaticas (Langer, 2016).

O diagnostico de MRI isolada € dificil no pré-natal, porém, no periodo lactente € comum
manifestacdes de vomitos biliosos, sendo o principal sinal para a suspeita de obstrucéo intestinal
neonatal (Araripe et al., 2021; Kapfer, Rappold, 2004). A doenca acomete 0,2% a 1% dos
brasileiros, sendo sintomatica em 1 a cada 2.500-6000 casos (Cunha Filho et al., 2018),

existindo ainda um impasse em determinar a sua real incidéncia, visto que os sintomas podem
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manifestar-se tardiamente ou de maneira inespecifica (Emanuwa et al., 2011). O diagnéstico é
feito pela radiografia contrastada gastrointestinal (Costa et al., 2021).
Nesse relato, descreveremos um caso em que houve ma rotacdo intestinal, dificultando

o0 diagnostico da DH.

2 RELATO DE CASO

Paciente C.B.U., sexo feminino, nascida na cidade de Jaboticabal, estado de S&o Paulo,
no dia 22 de novembro de 2019, de parto cesarea a termo, pesando trés quilogramas e oitocentos
e vinte gramas, quarenta e sete centimetros de estatura e Apgar oito no primeiro minuto, nove
no quinto minuto e dez no décimo minuto. Mae negou intercorréncias na gestacao e no parto.

No primeiro més de vida, o bebé apresentou episodios de vémitos de coloracdo
amarelada e em pequenas quantidades. A mée foi aconselhada por pediatra a observar evolucao
e oferecer formula infantil a cada duas horas. Houve piora clinica e a mée procurou atendimento,
sendo realizada radiografia de abdome, que revelou padrdo de ocluséo intestinal. A paciente foi
encaminhada para servico hospitalar materno infantil de referéncia Sinha Junqueira, onde foi
atendida por gastropediatra e indicada laparotomia exploratéria. Durante a cirurgia, foi
observada obstrucdo da porcdo proximal do intestino delgado por bandas de Ladd e ma-rotacao
intestinal. Foram liberadas as aderéncias e realizada ampliacdo da base do mesocolon, além de
uma ordenha de alcas com esvaziamento de aproximadamente 200 ml de conteudo fecaloide.
No pos-operatério, foi introduzido a férmula infantil de aminoacidos, contudo, a paciente
ndo teve aceitacdo adequada e o alimento foi trocado por formula infantil hipoalergénica.

Aos cinco meses de vida, a mde introduziu papa de frutas e papa de legumes na
alimentacdo, ocorrendo obstipacdo intestinal. Com isso, foi iniciado frequente estimulo retal,
com boa resposta.

Devido a recorréncia da obstrucdo intestinal, a crianca foi submetida a novo
procedimento cirurgico. Uma nova laparotomia revelou presenca de varias bridas no intestino
delgado e colon, sendo este obstruido parcialmente. Foi necessaria uma disseca¢do romba com
eletrocautério, fez-se também apendicectomia com sutura invaginante e o esvaziamento das
alcas por ordenha manual. Em pds-operatorio, a paciente evoluiu com sepse e permaneceu na

Unidade de Terapia Intensiva Pediatrica (UTI) com uso de antibioticoterapia de amplo
espectro e nutricdo parenteral total (NPT). Houve resolucdo do quadro e a menor recebeu alta

hospitalar com formula de aminoécidos, que nessa ocasiao foi tolerada.
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Ainda aos seis meses, apresentou voémitos de contetido amarelado associado a diarreia.
Foi avaliada em pronto atendimento e diagnosticada como gastroenterite viral, sendo prescrito
apenas tratamento sintomatico. Cerca de 13 dias ap0s esse episddio, a crianca ainda persistia
com voOmitos, diarreia e febre. Durante avaliacdo clinica, notou-se desidratacdo com
necessidade de reposicdo endovenosa e devido ao historico, foi optado por internacdo
hospitalar, em que foi passada sonda nasogastrica e a crianca foi mantida em jejum, pois
apresentava episodios de vomitos. Foi realizada a descontaminagéo intestinal com metronidazol
e gentamicina e prescrito NPT. Durante internacdo, foi submetida ao exame do transito
intestinal, em que foi encontrado contraste retido em alcas delgadas distendidas no flanco
esquerdo apos 480 minutos do inicio do exame. Nao houve extravasamento do contraste para a
cavidade peritoneal.

Em consulta com gastropediatra apresentava-se em bom estado geral, descorada 2+/4+,
hidratada, afebril, acianotica, anictérica; ausculta cardiaca com ritmo cardiaco regular, em dois
tempos, com bulhas normofonéticas sem sopros, frequéncia cardiaca de 92 batimentos por
minuto; ausculta respiratéria com murmurio vesicular presente, sem ruidos adventicios, sem
desconforto, com frequéncia respiratéria de 28 incursdes por minuto; abdome globoso, ruidos
hidroaéreos presentes, sem visceromegalias, indolor a palpacdo e presenca de cicatriz cirdrgica
supra umbilical; membros inferiores sem edemas e com boa perfusdo. Na conduta, foram
realizados exames de enema opaco para avaliacdo do célon, bidpsia retal por succdo
(anorretomiomectomia) para avaliar presenca de megac6lon aganglibnico, além de cloro
no suor e esteatdcrito para avaliar a mucosidade. Manteve sonda nasogastrica e NPT. Até esse
momento, as hipéteses diagnosticas eram megaco6lon aganglidnico, pos-operatorio tardio de ma
rotacdo com presenca de bridas, novo quadro de aderéncias, pseudo obstrucdo intestinal e
mucoviscidose. Nessa ocasido, foi diagnosticado megaco6lon agangliénico.

Aos sete meses, apds novo episddio de obstrucdo intestinal, foi realizada uma
laparotomia exploradora, cujo achado intraoperatdrio foi uma dilatacdo importante do ileo
terminal com &rea sugestiva de “zona de transi¢do" a cinco centimetros da valvula ileocecal,
podendo corresponder a um quadro de Hirschsprung forma total. Realizada enterectomia
extensa no ileo terminal (vinte centimetros), resseccdo da valvula ileocecal, confeccdo de
ileostomia em duas bocas, tipo cano de espingarda e enviadas amostras seriadas para anatomo
patoldgico para pesquisa de corpos neuronais.

Com um ano e oito meses, paciente foi submetida a colectomia total e abaixamento do
ileo. Apos cirurgia, foi encaminhada para a UTI. Em seu pds-operatério, recebeu

antibioticoterapia por sete dias, fazendo uso de metronidazol, gentamicina e ceftriaxona.
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Evoluiu com ileo adindmico e recebeu NPT por sete dias. Apresentou sepse, que foi tratada
com vancomicina e amicacina. Permaneceu na UTI por 15 dias e foi para enfermaria, onde
ficou por trés dias até receber alta.

Atualmente C.B.U. estd com dois anos e onze meses, apresentando desenvolvimento
adequado para sua idade, com bom ganho estaturoponderal. Ademais, mée relata que crianga
apresenta diarreia ocasional ao longo do dia, em decorréncia da auséncia de colon, sendo

necessario reposicao vitaminica de complexo B, zinco e ferro por orientacdo do gastropediatra.

3 DISCUSSAO

A Doenca de Hirschsprung, também conhecida como megacd6lon congénito, é definida
pela auséncia de células ganglionares no plexo submucoso e plexo mioentérico em diversas
extensdes intestinais e devido a auséncia de peristaltismo da parte distal do intestino, ha a
alteracdo do fluxo fecal, o que ocasionard a obstrucdo intestinal (Romaneli et al., 2016).
Classifica-se a DH de trés formas de acordo com a localizagdo na passagem entre 0 segmento
aganglionico distal e o segmento ganglionar proximal, sendo elas: classica, definida pela
extensdo do segmento aganglionico até o sigmoide proximal, notada em 7% a 88,8% dos casos;
com segmento longo, em que a aganglionose atinge a flexura esplénica ou o cdlon
transverso, observada em 3,9% a 23,7% dos casos; e aganglionose col6nica total, caracterizada
pela extensdo do segmento aganglidnico do anus até o intestino delgado, sendo esta, com no
méaximo 50 centimetros proximais a valvula ileocecal e vista em até 12,6% dos casos (Kfouri

et al., 2018; Romaneli et al., 2016). A incidéncia dessa classificacdo esta descrita na Tabela 1.
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Tabela 1. Frequéncia das classifica¢cGes da Doenga de Hirschsprung.

Classificacao Frequéncia
Forma classica 7% a 88.,8% dos casos
Segmento longo 3.9% a 23,7% dos casos

Apganglionose coldnica total 12,6% dos casos

Fonte: Os autores (2022).

Em 26,2% dos casos de DH, o paciente apresenta a triade classica de sintomas, que é
composta por retardo na descarga de mecénio nas primeiras 24 horas de vida, abdémen
distendido e vémitos. Em 90% dos portadores, ha retardo na primeira eliminacéo de mecénio e
distensdo abdominal progressiva, contudo, estudos mostram que em 40% dos casos podem
ocorrer eliminacdo de mecdnio nas primeiras 24 horas, assim, esse ndo € um sinal obrigatério
para o diagndstico, apesar de ser um grande indicativo da doenca. Ademais, vomitos biliosos
ocorrem em 19% a 37% dos casos (Diposarosa et al., 2021; Romaneli et al., 2016). No caso
em discussdo, a paciente apresentou vomitos e ndo houveram relatos acerca da eliminacdo de
meconio.

E comum em pacientes com DH ter histdrico de constipacdo desde o periodo neonatal.
Em alguns casos, pode ocorrer sintomas tardios, podendo ser diagnosticados até na
adolescéncia, 0s quais apresentam sintomas de constipacdo cronica, abdome distendido,
vomitos e deficiéncia de crescimento. Em 10% dos casos de megacolon total, pode ocorrer
enterocolite, febre e quadros de sepse. A idade média da apresentacdo de sintomas € de dois
dias, enquanto a idade média de diagnostico é de nove dias (Diposarosa et al., 2021). A paciente
do caso relatado apresentou constipacdo e vomitos nos primeiros meses de vida e aos seis meses
apresentou septicemia, a qual foi tratada com antibioticoterapia durante sua internacao
hospitalar.

O diagnostico da maioria dos casos é feito através da historia clinica do paciente e do
exame fisico geral, em conjunto com exames complementares, como exame radiol6gico
simples, enema opaco, manometria anorretal e biopsia retal, sendo esta o0 exame
confirmatoério para diagnéstico da DH (Janior, 2002; Velasquez, Santana, 2022). O achado
clinico do caso foi a oclusdo intestinal na radiografia de abdome, que foi confirmada no exame
de transito intestinal. Na conduta, também foram realizados os exames de enema opaco para
avaliar o colon, a biopsia retal por suc¢do para avaliar a presenca de megacolon aganglionico,

o cloro no suor e esteatdcrito para avaliar a mucosidade. Foi diagnosticado megacélon

Brazilian Journal of Health Review, Curitiba, v. 7, n. 3, p. 01-11, may./jun., 2024



Brazilian Journal of Health Review
ISSN: 2595-6825

8

aganglionico total, o qual foi tratado por meio de procedimentos cirdrgicos, dentre eles a
colectomia total. A cirurgia foi bem-sucedida e a paciente recebeu alta em seguida.

A MRI decorre de um desvio da rotacdo normal e da fixacdo do intestino. No
desenvolvimento intradtero fisiologico, na quinta semana, ocorre crescimento acelerado do
intestino, levando este a herniacdo externamente a cavidade abdominal, sofrendo uma rotagédo
de 270° em torno do seu proprio eixo, representado pela artéria mesentérica superior, no
sentindo anti-horario. Apds a décima segunda semana, ainda no periodo embrionario, ha retorno
do intestino medio ao seu local de origem. Nesse momento, ocorre a fixacdo da juncdo duodeno
jejunal (JDJ) a parede posterior do abdome e ao ligamento de Treitz e do ceco ao quadrante
inferior direito. (Devesa, 2015; Cunha Filho et al., 2018).

A incidéncia da MRI é de 1:500 recém-nascidos, aproximadamente (Emanuwa et al.,
2011). Até o primeiro més de vida, cerca de 75% dos lactentes indiciam sintomas (Araripe et
al., 2021), incluindo a paciente C.B.U, que apresentou vémitos em pequenas quantidades de
coloracdo amarelada seguido de uma piora clinica. Apds este periodo, podem ocorrer maiores
indices de retardo e erros diagnosticos em razdo do paciente ser assintomatico ou manifestar
sintomas referidos como dor abdominal, nauseas, vomitos recorrentes, constipacao e flatos com
curso cronico (Araripe et al., 2021).

Sabe-se que a obstrugdo intestinal por bridas acomete apenas 5% dos individuos com
ma rotacdo intestinal, sendo as bandas de Ladd uma condi¢do rara associada. (Picoli et al.,
2022). A paciente em questdo, apresentou as bridas de Ladd em seu primeiro més de vida, que
causaram oclusdo em regido proximal do intestino delgado, sendo estas liberadas durante
laparotomia exploratoria. Aos cinco meses de vida, devido a nova obstrucdo, foi realizada
laparotomia para diagnostico e tratamento de outro quadro de bridas.

Conclui-se que DH e MRI sdo caracterizadas pela sua baixa prevaléncia na populacéo.
A DH ¢ quatro vezes mais frequente em pacientes do sexo masculino e sua forma clinica
aganglionose colénica total é a menos recorrente. A MRI, quando relacionada com as bandas
de Ladd, apresenta menor frequéncia. Portanto, esse caso se difere dos demais, visto que a
doenca foi diagnosticada em uma paciente do sexo feminino na forma aganglionar total,

associada a MRI e bandas de Ladd.
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