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RESUMEN

La enfermedad de Hirschsprung es una dolencia congé-
nita caracterizada por la falta de células ganglionares en
el plexo mientérico o plexo muscular y el plexo submu-
coso o de Meissner del recto y otros segmentos del co-
lon en direccion proximal. Provoca una desaparicion de
movimientos peristalticos y es una de las mayores cau-
sas de obstruccion intestinal funcional en pacientes en
edad pediatrica. En Cuba la enfermedad registra una in-
cidencia considerablemente baja, con la aparicion de ca-
s0s muy aislados. Se presenta el caso de un paciente de
sexo masculino, de 3 afios de edad, con un megacolon
aganglionico o enfermedad de Hirschsprung. Se realizd
una laparotomia, se encontraron asas intestinales dilata-
das con compromiso vascular y se realizd una reseccion
del segmento de colon implicado. Se tomé muestra para
biopsia y el diagndstico fue: enfermedad de Hirschsprung.
Tras una evolucion desfavorable y complicaciones fue in-

tervenido y se practico la reseccion del segmento intesti-
nal comprometido. Fue ingresado en cuidados intensivos
bajo tratamiento, presentando nuevas complicaciones,
entre ellas, el sindrome del intestino corto. El diagndstico
y tratamiento tempranos de esta enfermedad son de gran
importancia en su evolucion. El tratamiento incluye cirugia
y la mayor parte de los pacientes llega a presentar compli-
caciones luego de la operacion. La rara aparicion de esta
enfermedad, la alta mortalidad que significan sus posibles
complicaciones y la parte de la poblacion en la que incide,
motivan la elaboracion del presente trabajo.

Palabras clave: Enfermedad de hirschsprung; Laparoto-
mia; Reoperacion; Sindrome del intestino corto.

ABSTRACT

Hirschsprung’s disease is a congenital condition cha-
racterized by the lack of ganglion cells in the myenteric
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plexus of Auerbach and the submucosal of Meissner of
the rectum, and other segments of the colon in a pro-
ximal direction. It causes a disappearance of peristaltic
movements, being one of the major causes of functional
intestinal obstruction in pediatric patients. In Cuba the di-
sease registers a considerably low incidence, with the ap-
pearance of very isolated cases. The present work aims to
describe the clinical case of a 3-year-old male patient with
an aganglionic megacolon. Laparotomy was performed,
finding dilated intestinal loops with vascular compromise
and the involved colon segment was resected. A sample
was taken for biopsy, diagnosing Hirschsprung’s disea-
se. After unfavorable evolution and complications, the
patient was reoperated and the compromised intestinal
segment was resected. He was admitted to intensive care
under treatment, presenting new complications, including
short bowel syndrome. It was concluded that early diag-
nosis and treatment of this disease have a great importan-
ce in its evolution. Treatment includes surgery, and most
patients have complications after the operation. The rare
appearing of this disease, the loud mortality that mean
his possible complications and the part of the population
it affects in, motivate the elaboration of the present work.

Keywords: Hirschsprung disease; Laparotomy; Reopera-
tion; Short bowel syndrome.

INTRODUCCION

La enfermedad de Hirschsprung (EH), igualmente nombra-
da como megacolon congénito o megacolon aganglionico
es una dolencia congénita. Se caracteriza por la falta de cé-
lulas ganglionares en el plexo mientérico o de Auerbach y
el submucoso de Meissner del recto y otros segmentos del
colon en direccion proximal, resultando poco usual la impli-
cacion del intestino delgado. Esta modificacion en el sistema
nervioso entérico da como resultado una desaparicion de
movimientos peristalticos, significando una de las mayores
causas de obstruccion intestinal funcional en pacientes en
edad pediatrica.

En 1888, Harald Hirschsprung, describio, de forma clasica y
por primera vez, en el Congreso de Pediatria de Berlin, esta
enfermedad. % En 1900, W.S. Fenwick expuso la idea de que
el colon espastico distal es el origen de la obstruccion fun-
cional al paso fecal. * En 1946, Orvar Swenson y Alexander
Bill emplearon por primera vez un tratamiento quirdrgico
para la enfermedad que resultd exitoso. * En Cuba también

se han hecho aportes al conocimiento de la enfermedad de
Hirschsprung; en 1938 el Dr. Duran Castillo, expuso ante la
Sociedad Médica de Cuba su trabajo, Megadolicocolon con-
genito en un lactante mongoliano. En el afio 1956 la Dra.
Borbolla Vacher, hizo el sequndo aporte: una publicacion de
la Asociacion del Sindrome de Down con la enfermedad de
Hirschsprung. ®

La EH se encuentra clasificada segun el segmento intestinal
comprometido, dividiéndose en: de segmento corto, cuan-
do no implica mas alla de la union rectosigmoidea; ultra-
corto, si afecta esfinter interno o algunos centimetros proxi-
mos a dicho esfinter. La longitud definida oscila entre 2 y 10
cm y su extension restringida da posibilidad al tratamiento
con esfinterotomia extendida, y largo, cuando el segmento
agangliénico incluye més allé de la union rectosigmoidea. °©
Varios autores solo reconocen dos tipos: segmento corto y
segmento largo, por lo que resulta controversial la existencia
de EH de segmento ultracorto, pues este comprende me-
nos de 5 cm del recto distal. 7 Las principales complicaciones
suelen incluir: enterocolitis, megacolon toxico y sindrome del
intestino corto, que pueden significar una amenaza a la vida
del paciente. ®

Esta enfermedad se manifiesta generalmente en nifios, es-
pecialmente en las edades de 1a 3 afos y presenta una inci-
dencia general aproximada de 1 cada 5 000 nacidos vivos a
nivel mundial, aunque muestra variaciones entre 1y 2,8 por
cada 10 000 nacidos. Es de mayor incidencia en los recien
nacidos a término y en los de color de piel blanca. Dentro
del contexto clinico-quirlrgico, es una de las enfermedades
en edades pediatricas que menos incide, con una significa-
cion de apenas el 2,7 % del total. Su incidencia esta en rela-
cién con la prolongacion del aganglionismo o en asociacion
con otros sindromes. " EI 84 % de los pacientes son del sexo
masculino, aunque se registra una correspondencia de 2:
respecto al sexo femenino. °

Se relaciona con los diferentes grupos étnicos, aproximada-
mente 1,5 por cada 10, 000 nacidos vivos en la poblacion
caucasica, 2.1 por cada 10, 000 nacidos vivos en poblaciones
afroamericanas, 1 por cada 10, 000 nacidos vivos en pobla-
ciones hispanas y 2,8 por cada 10, 000 nacidos vivos en po-
blaciones asiaticas. ©

En Cuba, especificamente, en la poblacion infantil de la
provincia Las Tunas, la enfermedad registra una incidencia
considerablemente baja, con la aparicion de casos muy ais-
lados. La gran mayoria de los casos corresponde a EH de
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segmento corto, representando del 75 al 80 %; el otro 20
% pertenece a EH de segmento largo, incluyendo los que
perturban los segmentos cercanos al angulo esplénico. Se
ha encontrado hipertrofia de las fibras nerviosas en la zona
de transicion, lo cual podria aclarar la disfuncion después de
los procedimientos endorrectales. " En el Hospital Pediatrico
Docente Raymundo Castro de la provincia Las Tunas, duran-
te los Ultimos afios se han puesto en practica nuevas técnicas
de manejo para el tratamiento de esta patologia, provocan-
do una mejoria importante en la calidad de vida de los nifios.
La rara aparicion de esta enfermedad, la alta mortalidad que
significan sus posibles complicaciones y la parte de la pobla-
cion en la que incide, motivan la elaboracion del presente
trabajo, que tiene como objetivo: describir el caso clinico de
un paciente con megacolon aganglionico.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de un paciente de sexo masculino, de
3 afios de edad, de color de piel blanca, de procedencia
urbana, nacido por parto eutécico, a término, sin compli-
caciones prenatales, natales o postnatales, con un peso de
2265 g, bajo peso al nacer; lactancia materna exclusiva hasta
los 6 meses de vida y posteriormente ablactacion. Con un
desarrollo psicomotor adecuado para su edad. El paciente
fue llevado al Hospital Pediatrico Docente Raymundo Cas-
tro de Las Tunas, refiriendo la presencia de dolor abdominal
de aparicion brusca que se aliviaba, pero retornaba con mas
intensidad hasta predominar en el hemiabdomen derecho
y periumbilical, ademas de la ocurrencia de vomitos abun-
dantes, en nimero de seis, al inicio con restos alimentarios,
luego fecaloideo, con distencién abdominal marcada; por lo
cual se determind su ingreso, la realizacion de estudios y tra-
tamiento.

El paciente posefa un peso de 13 kg, una talla de 95 cm,
normopeso (entre 3 y 10 percentiles). Como antecedentes
patoldgicos personales se sefialan: constipacion cronicay re-
tardo a la expulsion de meconio al nacer. De los anteceden-
tes patologicos familiares se describen: enfermedad cerebro-
vascular y diabetes mellitus, ambas patologias padecidas por
el abuelo materno. La madre no refirié reacciones alérgicas
a medicamentos. Los datos positivos al examen fisico mos-
traron: desnutricion, tejido celular subcutaneo infiltrado por
edema en miembros inferiores con evidente signo de Go-
det, taquicardia, abdomen con marcada distension, piel lisa
y brillante, ruidos hidroaéreos aumentados en la fosa iliaca
derecha, disminuidos en la fosa iliaca izquierda, dolor a la

palpacion superficial y profunda en todo el abdomen, re-
accion peritoneal, adenopatias en la region inguinal y sub-
mandibular, blandas, movibles, no adheridas, redondeadas y
poco dolorosas. También se describid somnolencia.

Se realizaron estudios de laboratorio, se hall® una leucocito-
sis con predominio de polimorfonucleares en el hemograma
completo (leucocitos: 20 x10%/L, polimorfonucleares: 0,90), y
un incremento de leucocitos en la orina (leucocitos: 30000/
min). Ademéas, las transaminasas glutdmico-oxalacética y
glutamico-pirvica se hallan elevadas (TGO: 91 ul, TGP: 74
ul).

Se practicaron examenes radioldgicos. La radiografia de t6-
rax mostro: radio-opacidad homogeénea con borrosidad de
los angulos, cardio y costo, frénicos, correspondiéndose con
derrame pleural pequefio. En las radiografias de abdomen
simple de pie, acostado v lateral, se observaron niveles hi-
droaéreos en escalera, cambiantes, con predominio de los
liquidos sobre los gases, no habia gases en el recto. La eco-
grafla abdominal arrojé moderada cantidad de liquido libre
en cavidad abdominal, higado homogéneo que rebasaba el
reborde costal en 28 mm. No se visualizo la vesicula. Los
rifiones eran de tamafio normal con buen paréngquima sin
ectasia.

Después de analizar estos resultados, se decidio realizar una
laparotomia, en la que se encontraron asas intestinales dila-
tadas con compromiso vascular, se procedié inmediatamen-
te a la reseccion de todo el colon descendente y sigmoides,
se dejaron 12 cm de colon transverso y se realizé ileostomia.
Se tomd muestra para biopsia; la cual informd ausencia total
de células ganglionares de colon y se diagnosticd enferme-
dad de Hirschsprung.

El paciente evoluciond desfavorablemente y al décimo dia
presentd un cuadro oclusivo por bridas y adherencias posto-
peratorias, asi como perforacion intestinal con peritonitis fe-
caloidea. Se reintervino realizando lavado de cavidad perito-
neal; se observo que parte de las asas intestinales delgadas
presentaban compromiso vascular, por lo que se realizo la
reseccion de todo el segmento intestinal comprometido, de-
jando 20 cm de ilion y yeyuno, se mantiene con ileostomia.
El paciente fue ingresado en cuidados intensivos y presentod
nuevas complicaciones, como infeccion de herida quirdrgi-
ca, derrame pleural y miocardiopatia dilatada, estas Ultimas
observadas en radiografia de torax y ecocardiograma. Se le
diagnostico un sindrome del intestino corto, con la presencia
de un cuadro de diarreas y deshidratacion moderada.
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Luego de una estadia hospitalaria de 70 dias, el paciente
egreso con seguimiento por su area de salud y por la con-
sulta de gastroenterologia, con tratamiento farmacolégico y
no farmacoldgico.

DISCUSION

La enfermedad de Hirschsprung esta catalogada como
una patologia de etiologia multifactorial, pese a que la
mayor parte de los casos son de origen esporadico y se
calcula que aproximadamente del 5 al 20 % de los pacien-
tes presentan asociacion por parte de la familia, aunque
implica mas de 10 genes. Recientemente se ha detectado
una alteracion del gen RET en el 25 % de los casos repor-
tados y en el 60 % de los casos de asociacion familiar. °

Esta enfermedad varias veces esta vinculada con otros
trastornos congénitos o hereditarios. ® Se relaciona fre-
cuentemente con anomalias cromosomicas, especialmen-
te el sindrome de Down, presente entre el 2 y el 16 % de
los pacientes con megacolon. Por otro lado, la EH ocurre
en menos del 1 % de los nifios con sindrome de Down,
aunque el riesgo es superior al de la poblacion general. La
EH también se relaciona con varios sindromes monogé-
nicos como el sindrome de Bardet-Bied|, la hipoplasia de
cartilago-cabello, entre otros. Entre el 20 y el 25 % de los
nifios con EH presentan anomalias congénitas asociadas,
frecuentemente relacionadas con estas afecciones. ™ En el
caso reportado no se encuentra presencia de ninguno de
estos sindromes, pese a su significativa incidencia en los
pacientes de esta enfermedad.

Los nifios que presentan enfermedad leve, generalmente
de segmento corto, suelen ser diagnosticados mas tarde
en la infancia o la nifiez; cerca del 10 % de los casos se
diagnostican pasados los tres afios de edad. Esos pacien-
tes con frecuencia tienen antecedentes de estrefiimiento
cronico y retraso en el crecimiento.

En nifios y lactantes mayores, la consideracion fundamen-
tal en el diagnostico diferencial de la enfermedad es el
estrefiimiento funcional. Otras posibles afecciones pueden
ser acalasia del esfinter anal interno, anomalias anorrecta-
les, seudo-obstruccion intestinal cronica e hipotiroidismo.
Estas enfermedades pueden diferenciarse de la EH por
sus peculiaridades clinicas y la presencia de ganglios en la
biopsia por succion rectal.

Los sintomas mas comunes que hacen sospechar la pre-

sencia de la enfermedad en nifios mayores incluyen: es-
treflimiento con empeoramiento gradual, desnutricion,
retencion fecal, vientre hinchado y crecimiento lento. & En
el caso expuesto se identificaron sintomas en el paciente
que representan la triada clasica que caracteriza la sinto-
matologia de la EH. Estd compuesta por expulsion tardia
de meconio, vomitos y distension abdominal. Por medio
de una radiograffa simple de abdomen, la enfermedad
queda sugerida por disminucion o ausencia de aire en el
recto y asas intestinales dilatadas proximales a la region
aganglionica, ® lo cual llevo a sospechar este padecimien-
to en el paciente.

Una biopsia rectal normal suele excluir la EH, siempre que
las muestras se obtengan del lugar adecuado y conten-
gan como minimo una pequefia porcion de muscularis
mucosae. " El analisis histopatologico de la biopsia del
recto constituye el examen de referencia para corroborar
el diagnostico (98 % en especificidad y 93 % en sensibi-
lidad). La falta de células ganglionares en el plexo sub-
mucoso, con la tincion hematoxilina y eosina, define el
diagndstico, no obstante, en algunas ocasiones, se hace
necesario efectuar inmunohistoquimica para células gan-
glionares, con calretinina y proteina S-100, para reafirmar
el diagnostico. ? En el caso expuesto se comprueba que la
biopsia es la via de diagnéstico de mayor veracidad, por-
que fue posible detallar la ausencia de células nerviosas
en una parte del intestino grueso. El analisis de las biop-
sias se lleva a cabo con dos fines, ratificar la ausencia de
células ganglionares y delimitar la zona de transicion, que
es el nivel de inervacion estandar mas distal. ®

El tratamiento de esta enfermedad es quirdrgico y per-
sigue la reseccion del segmento colonico implicado, de
forma que sea posible lograr una anastomosis del colon
con proximal y distal al area agangliénica. La interven-
cion quirdrgica se debe llevar a cabo tan pronto como
se confirma la patologia con el fin de evitar el empeo-
ramiento inminente del paciente, lo que permite afirmar
que la conducta adoptada en este caso fue acertada ante
la urgencia del cuadro, pese a no haberse confirmado el
diagndstico antes de la intervencion. ®

Estadisticamente, el 60 % de los pacientes llegan a pre-
sentar complicaciones tras la intervencion quirdrgica de la
EH, ° tal es el caso del sindrome del intestino corto pre-
sentado por el paciente, debido a la extirpacion de un
segmento grande de intestino delgado.
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La enfermedad de Hirschsprung es una patologia poco
frecuente en edad pediatrica a nivel mundial. Su diagnoés-
tico y tratamiento temprano tienen una gran importancia
dentro de la evolucion de la enfermedad, pues contribu-
yen a disminuir la morbilidad y mortalidad por este pade-
cimiento. El tratamiento incluye cirugia, la cual es general-
mente exitosa y sin riesgos, no obstante, la mayor parte
de los pacientes llegan a presentar complicaciones luego
de la intervencion quirdrgica, tal es el caso del megaco-
lon reportado. Con los avances en técnicas de tratamiento
y cuidados postoperatorios, el periodo de recuperacion
suele ser satisfactorio y no involucrar problemas signifi-
cativos.
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