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Diagndstico tardio de Enfermedad de Hirschspriing.

Presentacion de un caso

Fernandez do Campo LM."; Oyola Montes J.'; Dalia P.2; Quintana CD.®.

Resumen

La constipacion definida como retraso o dificultad en
la defecacion durante dos semanas o mas y capaz
de causar angustia al paciente representa una causa
frecuente de consulta pediatrica.

Las causas de constipacion se han agrupado en
organicas y funcionales. La primera representa mas
del 90% de los casos. Entre las causas organicas
debemos considerar: alteraciones anatomicas de la
zona ano rectal y colon, alteraciones de la inervacion
y musculares, trastornos endocrinos o metabolicos,
enfermedades del tejido conectivo.

Presentamos el caso de un paciente de 9 afios con
Constipacion Cronica, multiples internaciones y diag-
nostico final de Enfermedad de Hischspriing (EH).

Palabras clave: Constipacion cronica, megacolon, Enfermedad
de Hischsprung.

Abstract

Constipation is defined as delay or difficulty in defe-
cation for 2 weeks or more and capable of causing
distress to the patient, is a common cause of pedia-
tric consultation.

The causes of constipation are grouped in organic
and functional. The first one accounts for over 90%
of cases.

Among the organic causes must be considered: ana-
tomical alterations in the area anorectal and colon, im-
paired innervation and muscle disorders, endocrine
or metabolic disorders, connective tissue diseases.
We report the case of a nine years old patient with
Chronic Constipation, multiple hospitalizations and
final diagnosis of Disease Hischspriing.

Keywords: Chronic Constipation, megacolon, Hirschsprung’s
disease.
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Introduccion

La Constipacion Cronica (CC) es aquella cuya du-
racion sea mayor de 2 semanas y que cumplan los
criterios establecidos por Roma lII'3,

Para una defecacion normal es necesario contar
con las siguientes condiciones: volumen adecuado
de materia fecal, indemnidad anatomica y funcional
del tubo digestivo, reflejo recto-esfinteriano normal,
participacion voluntaria. Cuando alguna de estas
condiciones esta ausente se desarrollara con gran
probabilidad una constipacion crénica.

Los antecedentes clinicos que nos orientan hacia la
presencia de una constipacion organica son: retardo
en la expulsion de meconio, retraso del crecimien-
to, distension abdominal permanente, masas fecales
con ampolla rectal vacia, anomalias ano rectal, hiper-
tonia del esfinter anal.

La EH se caracteriza por la ausencia congénita de
células ganglionares en la pared de un segmento del
intestino que se extiende en sentido distal, inmediata-
mente proximal al esfinter anal con longitud variable;
ello da lugar a un segmento de intestino contraido
que causa obstruccion y dilatacion proximal*®. Pre-
senta una frecuencia cercana a 1 por cada 5000 na-
cimientos y es mas frecuente en varones. La region
mas afectada es la rectosigmoidea, lo que ocurre en
75% de los casos. La aganglionosis completa del
colon es menos frecuente y ocurre entre 3% y 8%
de los casos. La enfermedad también puede limitar-
se casi exclusivamente al esfinter anal interno (EAI);
esta variedad, denominada “de segmento ultracorto”
afecta al 14-20% de los pacientes.

Caso Clinico

Paciente de sexo masculino, de 9 afos de edad al
momento de la primera consulta. Concurre derivado
de un hospital general tras haber estado internado
con cuadro compatible con Megalocolon Toxico en
un paciente con constipaciéon cronica que, ademas
del tratamiento antibiotico requiri6 enemas de Mur-
phy y lavados colorrectales. Se deriva al servicio
para seguimiento de su patologia de base.

Fue producto de un embarazo controlado, nacido de
39 semanas con un peso de 3.370 kg, eliminacion
de meconio en las primeras 24 hs de vida. A los 5
afos fue operado de Hidrocele, asmatico en trata-
miento preventivo con Budesonide, portador de he-
mibloqueo antero-izquierdo. A los 6 y 9 afios estuvo
internado por Fecaloma. Dentro de sus anteceden-
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Colon por Enema con técnica de
Neuhauser. Colon dilatado en todo
su trayecto.

tes familiares se destaca, abuelo materno diabético,
abuela materna hipotiroidea y tia materna celiaca.
Trae serologia negativa para anticuerpos para Enfer-
medad Celiaca y dos manometrias realizadas a los 4
y 5 afos de dificil realizacion informando reflejo rec-
toanal inhibitorio (RRAI) positivo.

Al examen fisico presenta peso en percentilo 50 y ta-
lla en percentilo 75, en regular estado general, adel-
gazado, abdomen con importante distension, blando
e indoloro, no a tension, con aumento del timpanismo
y de los ruidos hidroaéreos, y movimientos peristalti-
cos visibles a través de la pared abdominal adelga-
zada. Resto del examen fisico dentro de limites nor-
males. Se solicita Rx de abdomen de pie: importante
dilatacion y niveles hidroaéreos, ecografia abdominal
(abundante interposicion gaseosa) e interconsulta
con servicio de Cirugia General. Se realiza colon
por enema con técnica de Neuhauser (Figura 1) pre-
sentando colon dilatado en todo su trayecto (debe-
ria verse el segmento distal no dilatado). Se interna
para desimpactacion y recuperacion nutricional. Una
vez lograda, se realiza biopsia quirurgica de recto la
cual se informa con ausencia de células gangliona-
res compatible con enfermedad de Hirschspriing y
se realiza a posteriori colostomia descendente

A los 35 dias se realiza cierre de colostomia y cirugia
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Paciente al momento de la internacion,
desnutrido, con marcada distension
abdominal y tras la desimpactacion.

de Duhamel presentando buena evolucion, recupe-
raciéon nutricional, y deposiciones diarias. Contintia
en seguimiento por el servicio (figura 2).

Discusion

La constipaciéon se estima que representa del 3 a
5% de las consultas pediatricas y 15 a 25% de los
pacientes referidos a gastroenterologia pediatrica.
En el diagnéstico diferencial de la causa de la CC,
es importante considerar la edad del nifio y recordar
que las causas de constipacion organica pueden
corresponder al 5 al 10%, dentro de las cuales hare-
mos especial mencion a la EH patologia diagnostica-
da en nuestro paciente. Tabla 1.

La EH se acompana de ausencia del reflejo inhibidor
del esfinter rectal con incapacidad del esfinter anal
interno para relajarse después de la distensién rec-
tal. Presenta una frecuencia cercana a 1 por cada
5000 nacimientos y es mas frecuente en varones.
Existe historia familiar positiva en 7% de los casos,
lo que aumenta a 21% si se trata de la variedad de
aganglionosis coldnica completa’. La sintomatologia
ocasionada por esta enfermedad es muy variable y
depende en gran parte de la edad del paciente. 2/3
presenta sintomas dentro de los tres primeros meses
de vida y 80% desarrolla sintomas dentro del primer
ano®. Solo un 10% de los pacientes inicia sintomas
entre los 3 y 14 afios de edad y en general se trata
de segmento ultracorto.

En nifios mayores es mas rara la aparicion de compli-
caciones y los sintomas mas comunes son constipa-
cion cronica, distension abdominal, peristaltismo in-
testinal visible, obstruccion intestinal intermitente por
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Causas de constipacién organica

Estenosis anal, ano imperfo-
rado, anteriorizado, masa pél-
vica (teratoma presacro)

Malformaciones Anatomicas

Anomalias del tubo neural
(espina bifida, mielomeningo-
cele, tumor espinal), paralisis
cerebral, traumatismo raqui-
medular, neurofibromatosis.

Condiciones Neurogenicas

Hipotonia  (Sindrome  de
Down), gastroquisis, Prune
Belly (Abdomen en ciruela
pasa)

Trastornos de la Pared Abdo-
minal

Hipoganglionosis  colonica,
aganglionosis o Enf de Hirs-
chspriing, displasia neuronal
intestinal, Pseudoobstruc-
cion intestinal, neuropatias y
miopatias viscerales.

Trastornos Neuromusculares
Intestinales

Hipotiroidismo,  hipopituita-
rismo, hiperparatiroidismo,
hipocalemia, hipercalcemia,
diabetes mellitus, fibrosis
quistica, enfermedad celiaca,
feocromocitoma, amiloidosis,
porfiria.

Trastornos Endocrino-meta-
bélicos y GI

Esclerodermia, Lupus Erite-
matoso Sistémico, Sindrome
de Ehler- Danlos

Trastornos de tejido conec-
tivo

Opiaceos, fenobarbital, an-
tiacidos, antihipertensivos,
anticolinérgicos, diuréticos,
sulfato ferroso, antidepresi-
vos, abusos de laxantes

Drogas

Ingesta de metales pesados
(Plomo), intoxicacion por vi-
tamina D, alergia a la proteina
de la leche de vaca.

Otros

impactacion fecal, deposiciones delgadas y anemia.
Los procedimientos diagndsticos mas comunes son:
el examen digital; los estudios de transito colonico
con sensibilidad y especificidad de 70 y 83% res-
pectivamente. En la variedad de segmento ultracorto,
el enema baritado no es diagndstico y muestra dila-
tacion de todo el colon, especialmente del segmento
distal, sin zona de transicion y con abundante materia
fecal, indistinguible de lo observado en una consti-

pacion de tipo funcional. La manometria anorrectal
(MAR) tiene alta sensibilidad (91%) y especificidad
(949%), en la que existe de forma caracteristica una
ausencia del reflejo anal inhibitorio®.

El estudio histolégico establece el diagnostico de
certeza. Aunque la técnica considerada como pa-
tron-oro es la biopsia quirurgica que incluya capa
muscular (sensibilidad y especificidad 100%), ha-
bitualmente se realiza por succién; que ademas de
disminuir complicaciones (infeccion, sangrado, per-
foracion) evita la anestesia general y las suturas. Se
toman 2-3 muestras a 2-3 cm del margen anal. Esto
permite evaluar los casos de segmento ultracorto y
evita la zona de 1-3 cm junto al ano que fisioldgica-
mente carece de células ganglionares. En la forma
ultra corta: el diagndstico se puede perder si la biop-
sia es tomada muy alta, por lo que la MAR tiene suma
importancia para el diagndstico .

Teniendo en cuenta la evolucion clinica de nuestro
paciente y los estudios complementarios realiza-
dos el diagnostico de EH estuvo subdiagnosticado,
pese a que la literatura describe que en un peque-
fio porcentaje el debut es a edades mas tardias y
con escasas complicaciones, incluso con estudios
funcionales con falsos negativos, bien por la edad
de realizacion donde la colaboracion del paciente
es nula o por la particularidad del tipo de segmento
afectado.

En el estudio realizado por Arias V., et al, '° con res-
pecto a la sensibilidad de la MAR al ser comparada
con la biopsia rectal como estandar, del total de pa-
cientes que fueron diagnosticados como enferme-
dad de Hirschspriing por no presentar células gan-
glionares en la biopsia, el 100% tuvo ausencia de
RRAI, por lo que la sensibilidad del método para este
estudio fue del 100%. Del total de los 15 pacientes
que presentaron RRAI negativo, 6 presentaron célu-
las ganglionares lo que indica que el porcentaje de
falsos positivos para ésta patologia es del 40%.

Conclusion

La constipacion de causa organica debe siempre
considerarse en el seguimiento de pacientes refrac-
tarios al tratamiento, considerando que la edad tardia
y los métodos diagnosticos complementarios norma-
les no la descartan completamente.
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