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RESUMEN

La enfermedad de Hirschsprung, también conocida como Agangliosis
Intestinal Congénita o Megacolon Aganglidénico, es una malformacion
congénita del sistema nervioso entérico que se caracteriza por Tla
ausencia de células ganglionares a nivel de Tos plexos mientéricos
de Auerbach y submucosos de Meissner y Henles del intestino distal.
Se clasifica de acuerdo con la extension del segmento intestinal
aganglidénico. La presentacion clinica de esta enfermedad es
variable: retardo en la expulsién de meconio en el recién nacido,
oclusion 1intestinal, perforacion intestinal, enterocolitis vy
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estrefimiento cronico. Algunos examenes complementarios resultan
Utiles para su diagnéstico; pero, entre ellos, el gold standard es
Ta biopsia rectal. Su tratamiento incluye manejo no quirdrgico y
cirugia. Las técnicas quirurgicas mas utilizadas han sido 1la de
Swenson, Duhamel y Soave. Actualmente Ta rectosigmoidectomia
transanal primaria ha devenido en 1la modalidad mas usada en Tlas
Ultimas décadas para el tratamiento definitivo de Ta enfermedad de
Hirschsprung rectosigmoidea clasica. El trasplante de intestino se
reserva para los casos de aganglionosis 1intestinal total. Sin
embargo, en los casos de areas extensas de agangliosis, la cirugia
videoendoscopica es de gran utilidad.Hoy dia se conoce bien esta
enfermedad y cémo tratarla. Este hecho, junto a Tlas diversas
modalidades de tratamiento que existen, garantiza la calidad de la
atencion a los pacientes que la padecen.

PALABRAS CLAVE: enfermedad de Hirschsprung, agangliosis intestinal
congénita, megacolon agangliodnico, constipacion croénica

ABSTRACT

Hirschsprung's disease, also known as Congenital 1Intestinal
Agangliosis or Aganglionic Megacolon, is a congenital malformation
of the enteric nervous system characterized by the absence of
ganglion cells at the level of the myenteric plexuses of Auerbach
and submucosal plexuses of Meissner and Henles of the distal
intestine. It 1is <classified according to the extent of the
aganglionic intestinal segment. The clinical presentation of this
disease 1is variable: delayed meconium expulsion 1in the newborn,
intestinal occlusion, 1intestinal perforation, enterocolitis and
chronic constipation. Some complementary tests are useful for
diagnosis, but the gold standard is rectal biopsy. Treatment includes
non-surgical management and surgery. The most commonly used surgical
techniques have been those of Swenson, Duhamel and Soave. Currently,
primary transanal rectosigmoidectomy has become the most widely used
modality in recent decades for the definitive treatment of classic
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rectosigmoid Hirschsprung's disease. Intestinal transplantation is
reserved for cases of total intestinal aganglionosis. However, 1in
cases of extensive areas of agangliosis, videoendoscopic surgery is
very useful. Today, the disease as well as how to treat it are well
understood. This fact, together with the various treatment
modalities that exist, guarantees the quality of care for patients
suffering from it.

KEY  WORDS: Hirschsprung's disease, congenital intestinal
agangliosis, aganglionic megacolon, chronic constipation.

INTRODUCCION

Las malformaciones digestivas tienen una alta morbilidad en el recién
nacido y en el paciente pediatrico en general. El Megacolon
Aganglionico, Agangliosis Intestinal o Enfermedad de Hirschsprung
(EH) es una de las mas frecuentes en esta etapa de vida. De caracter
congénito, esta enfermedad afecta el desarrollo del sistema nervioso
entérico del 1dintestino distal, caracterizado por Ta ausencia de
células ganglionares a nivel de 1los plexos nerviosos submucoso y
mientérico (Haricharan & Georgeson, 2008).

La enfermedad de Hirschsprung (EH) es producto de una falla en la
migracién craneocaudal de Tas células ganglionares provenientes de
Ta cresta neural, producido entre la quinta y Ta duodécima semana de
gestacion. E1 segmento de intestino afectado no tiene células
ganglionares y, por tanto, no presenta motilidad, de modo que se
comporta como un tubo rigido, el intestino normal se dilata
(megacolon) y ocurre una oclusidén intestinal funcional (Haricharan
& Georgeson, 2008).

En un 80% de T1los casos, el segmento afectado se Timita al
rectosigmoides. Se habla de enfermedad de Hirschsprung de segmento
Targo cuando 1la zona aganglionar se extiende hasta el angulo
esplénico o el colon transverso, hecho que ocurre en aproximadamente
el 15% de Tos casos. La agangliosis coldnica total se encuentra en
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aproximadamente el 5% de 1los casos y no solamente afecta a Tla
totalidad del colon, sino también a 1la dltima porcién del 1ileon
(Ssantos-Jasso, 2017).

La incidencia reportada en la enfermedad de Hirschsprung es de 1
cada 5000 nacidos vivos aproximadamente, con mayor frecuencia en la
raza blanca. Puede ser esporadico o heredofamiliar. E1 rasgo heredado
es autosémico y puede ser dominante o recesivo, de tal forma que la
coincidencia de Enfermedad de Hirschsprung en hermanos es del 2-16%.
En ocasiones se asocia al sindrome de Down pues el 2% de los pacientes
con esta enfermedad tienen Down (Santos-Jasso, 2017).

La agangliosis puede presentarse mas alla del periodo neonatal, a
cualquier edad, aun en adultos. La 1interrelacion de factores
genéticos, ambientales y los defectos mesenquimatosos durante Ta
etapa de la embriogénesis puede dar Tugar a la asociacién de otras
afecciones como Ta malformacidén anorrectal, aunque es poco frecuente
(Lorenzo Rodriguez et al., 2009).

ET diagnéstico de la Enfermedad de Hirschsprung se realiza por To
general durante el periodo neonatal. Los recién nacidos presentan
una obstruccién intestinal con dificultad para expulsar el meconio
en 48h, distensién abdominal, vomito o enterocolitis neonatal. En
algunos casos el diagndéstico se realiza mas tarde en la infancia o
incluso en Ta edad adulta mostrando estrefiimiento, distension
abdominal croénica, vémitos y retraso de crecimiento (Christofferson
et al., 2009).

ET diagnéstico oportuno y el tratamiento inicial con reanimacidén con
Tiquidos, 1dirrigaciéon rectal y antibidoticos son <importantes para
disminuir el riesgo de mortalidad; ademas de la terapia coadyuvante
para el tratamiento quirurgico. Muchos cirujanos de todo el mundo
han encaminado sus esfuerzos para mejorar el tratamiento a esta
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enfermedad y, de igual modo, se han utilizado numerosas técnicas a
To Targo de Tos anos con ese fin (Noviello et al., 2020).

Esta enfermedad es una afeccion compleja en cuanto a su manejo y
tratamiento. Resulta dificil diagnosticarla y tratarla, sobre todo
en la primera etapa de la vida, lo cual dificulta en ocasiones el
oportuno y adecuado tratamiento quirurgico.

DISENO METODOLOGICO

Se realizdé una revisién bibliografica sobre Agangliosis Intestinal
congénita, para ello se utilizaron las palabras claves: Enfermedad
de Hirschsprung, Agangliosis 1Intestinal Congénita, Megacolon
Aganglionico, Constipacién Croénica. Se consultaron las bases de
datos pPubmed, Scielo, ELSEVIER, JAMA Surgery y Clinical Key. Se
obtuvo un total de 42 referencias bibliograficas de los ultimos diez
afos, entre ellas revisiones sistematicas, presentaciones de casos
clinicos y estudios observacionales. Llegamos a 1a conclusién de que
existen numerosos avances en el manejo y tratamiento de Tla
Agangliosis Intestinal Congénita y que resulta una entidad compleja
debido a 1a elevada morbilidad asociada a la misma.

DESARROLLO

La enfermedad de Hirschsprung (EH) es una enfermedad que se
caracteriza por la ausencia de células ganglionares en el plexo
mientérico de Auerbach y en el submucoso de Meissner; asi como una
hipertrofia de Tas fibras nerviosas colinérgicas en la capa muscular
circular, muscularis mucosae y mucosa, con una actividad alta de
acetilcolinesterasa, al mismo nivel que Tla zona aganglionar
(Torroglosa et al., 2016).

Esta enfermedad en el 70% de Tlos casos es un defecto aislado,
constituye un diagndéstico Unico. Los casos restantes pueden ser
asociados a otras entidades como el Sindrome de Down, Sindrome de
waardenburg, Sindrome de Laurence-Moon-Biedl, Cromosoma X fragil,
malrotacién, Malformacion Anorectal, Neuroblastoma, Dismorfismo
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Facial, Sindrome de Hipoventilacién Congénita, entre otras. Las
alteraciones cromosomicas en la Agangliosis estan relacionadAs con
Tos cromosomas 2, 10 y 13. Se han descrito hasta el momento, al menos
12 genes afectados, ellos son: RET, GDNF, NTN, ENDR-B, EDN3, ECEL,
S0X10, SMADIP1l, ZFHX1B, PHOX2B, TCF-4, NTRK-3 (Torroglosa et al.,
2016) .

La clasificacién anatomopatoldgica de 1la La EH, depende de Ta
Tongitud del aganglionismo. Ha sido previamente clasificada en
segmento ultracorto, segmento corto y segmento largo; este ultimo
dividido en colénica, aganglionosis total de colon y aganglionosis
intestinal total (Garcia & Fantobal, 2002).

Los principales sintomas estan dados por estreinimiento o
constipacion cronica; en el recién nacido, como retraso en Tla
eliminacion de meconio mayor a 48 horas asociada a distension
abdominal y, en los nifos mayores, como deposiciones infrecuentes de
consistencia aumentada. Por otra parte, si se presenta un cuadro
obstructivo en un recién nacido pretérmino o si este ha estado
tolerando la via enteral con deposiciones normales y posteriormente
aparece un cuadro de enterocolitis debe sospecharse la Agangliosis
intestinal congénita (Polliotto et al., 2001).

Por 1o general Ta mayoria de 1os nifnos que presentan Aganglionosis
congénita muestran sintomas durante Tos primeros dias o las primeras
semanas luego del nacimiento. Alrededor de dos tercios de Tlos
pacientes presenta sintomatologia dentro de los tres primeros meses
de vida y un 80% desarrolla sintomas dentro del primer ano de vida.
S61o un 10% de los pacientes inicia con sintomatologia entre Tlos 3
y 14 anos de edad y casi siempre se trata de pacientes con enfermedad
de segmento ultracorto (Kenny et al., 2010).

Los recién nacidos y lactantes pequefios presentan con frecuencia
signos de obstruccion intestinal, distensién abdominal, vémitos
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biliosos e intolerancia a la alimentaciéon. La inspeccién anal y la
radiografia pueden orientar al especialista hacia una causa mecanica
de obstruccidén, pero no descartan EH. Si Ta obstruccidon no tiene una
causa mecanica, ademas de pensar en una EH, debe plantearse el
diagnéstico diferencial con hipotiroidismo, insuficiencia
suprarrenal, hipokalemia, hipercalcemia, hipomagnesemia y, en casos
excepcionales, alteraciones neuromusculares (Kessmann, 2006).

En cuanto al diagndéstico de esta entidad, la radiografia simple de
abdomen, realizada de frente con el nifio acostado, muestra claros
signos de oclusidén, cuyo nivel (intestino delgado y/o colon) puede
ser dificil de determinar. Se observa la clasica distensién célica
por encima del asa rectosigmoidea, asi como una ausencia de aire en
el recto, sugerente de la enfermedad de Hirschsprung. También permite
descartar la presencia de complicaciones (Wang & Camilleri, 2019).

E1 enema contrastado ha demostrado una especificidad entre un 83%-
97%, e 1incluso puede disminuir en el recién nacido. E1 colon por
enema debe realizarse 1inyectando cuidadosamente el medio de
contraste y sin preparacion previa. Muestra generalmente una zona
estrecha proximal al ano, seguida por una zona de transicion
semejante a un embudo, y mas proximal una zona dilatada; Ta zona de
transicién radioldégica no corresponde con la zona de transiciodn
histopatologica, sobre todo, si la enfermedad esta localizada en
recto sigmoides; anatoémicamente, este segmento corresponde
respectivamente a la zona aganglionica, hipogangliodnica y ganglionar
(zimmer et al., 2016).

E1l signo radioldgico mas importante es la zona de transiciodn, en Tla
proyeccién Tlateral, aunque el hecho de no verla no descarta el
diagnostico, pues a veces no se observa en casos de Agangliosis de
segmento ultracorto y de segmento Tlargo, asi como en Tla
rectosigmoidea cuando el paciente ha sido sometido a enemas de
Timpieza o irrigacion colonica antes del estudio. E1 dndice
rectosigmoideo tiene un mayor valor; se calcula por la division entre
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el segmento mas dilatado del recto entre el segmento mas dilatado
del sigmoides, siendo sospechoso para 1a EH cuando el valor es menor
que 1. La retencion del contraste por mas de 24 horas, no es un signo
especifico, pero puede ser sugerente (Zimmer et al., 2016).

Ootro método para apoyar el diagnéstico de esta enfermedad es la
manometria anorrectal, que explora la distensibilidad y sensibilidad
rectal. El reflejo rectoanal 1inhibidor (RRAI) es un reflejo de
relajacion del esfinter anal 1interno que se observa tras Jla
distensién de la ampolla rectal y cuya ausencia es caracteristica en
Ta enfermedad de Hirschsprung, aunque esta prueba puede dar falso
positivo (Garcia & Fantobal, 2002).

La biopsia rectal es el pilar fundamental para el diagnéstico de
esta entidad. Ppara ello se requiere de histopatdélogos
experimentados, familiarizados con varios métodos de tincidon como:
hematoxilina-eosina, acetilcolinesterasa e +inmunohistoquimica con
calretinina, para asi evitar resultados falsos positivos o falsos
negativos* .Este posee una sensibilidad y especificidad cercana al
100% (93% y 98% respectivamente), considerandose como el estandar de
oro para el diagnostico de esta entidad (Jaramillo Barberi, 2011).

ET tratamiento de Ta EH es quirdrgico y tiene como objetivo mejorar
Ta calidad de vida de 1os pacientes. Con é1 se busca lograr un numero
aceptable de evacuaciones fecales, conservar la continencia fecal y
evitar la enterocolitis. Existen numerosas técnicas quirurgicas,
todas orientadas a remover el segmento agangliénico y 1la zona de
transicién, asi como a anastomosar el segmento normal proximal con
el recto distal o canal anal de uno a dos centimetros por encima de
Ta T1inea peptinea para de esta forma conservar el mecanismo
esfinteriano (Chen et al., 2013).
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Los avances en las técnicas operatorias y 1los cuidados
postquirurgicos han logrado disminuir Tla mortalidad que provocaba
esta enfermedad. La indicacion quirdrgica se realiza tan pronto como
se confirma el diagndéstico. Antes de la cirugia es necesario tener
en cuenta aspectos clinicos y de laboratorio para Tlevar al paciente
al quiréfano en las mejores condiciones (Gunnarsdottir et al., 2010).

La tendencia actual en Ta modalidad de tratamiento quirurgico en los
Tactantes mayores y nifios es la intervencidon quirurgica en un tiempo;
mientras que a los recién nacidos y lactantes menores se les opera
en forma diferida, es decir, se realiza una ostomia de descarga y se
toma biopsia y, luego de esto, aproximadamente a los seis meses, se
Tes realiza la cirugia definitiva (van de ven et al., 2013).

E1 procedimiento quirurgico mas utilizado en Ta actualidad es Tla
técnica endoanal. También estan descritas otras técnicas clasicas
como la de Swenson (rectosigmoidectomia). Para esta debe existir
acceso al abdomen y perineo al mismo tiempo. Se diseca el colon
proximal y su mesenterio, luego se secciona la reflexidon peritoneal
en el recto sigmoides y se inicia la diseccion pélvica cerca de la
pared rectal. Esta técnica ha quedado en desuso por la gran disecciodn
pélvica y por sus complicaciones y riesgos para el paciente
(Martinez-Criado et al., 2015).

La técnica quirurgica descrita por Duhamel (Retrorectal Transanal
Pull-Through), también en desuso actualmente, tiene como principios
Ta conservacion del esfinter anal interno, 1la apertura solo del
espacio retrorrectal seguida del descenso retrorrectal de 1la parte
ganglionar del colon y 1a eliminacién del tabique colorrectal (Mao
et al., 2018).

Esta descrita ademas Ta técnica de Soave, pero esta, como las antes
descritas, han demostrado ser muy invasivas y se asocian a un elevado
numero de complicaciones para los pacientes. Nuevas técnicas se han
mostrado mucho menos 1invasivas, como la de descender de manera
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transrectal el intestino normalmente 1inervado y realizar Ta
anastomosis del mismo a la regidén anorrectal con técnica prolapsante,
con minimo dafo de los esfinteres musculares. Se han publicado varios
trabajos que muestran que este abordaje es factible y seguro para el
tratamiento de la forma rectosigmoidea clasica de esta entidad (yan
et al., 2019).

La técnica endoanal puede ser asistida laparoscépicamente; ademas,
ofrece Tas mismas ventajas que la cirugia de minimo acceso: menor
tiempo del dileo posoperatorio, uso precoz de Tla via enteral,
recuperacion y alta hospitalaria mas temprana. A estas se suman otras
ventajas relacionadas con la eliminacion de los riesgos asociados a
Ta diseccidén pélvica intraabdominal: menor sangrado, menor dafo a
otros oOrganos pélvicos, menor formacién de adherencias, menor dolor
posoperatorio, mejores resultados estéticos y reduccion de Tlos
costes hospitalarios comparados con técnicas laparoscépicas (Romero
et al., 2011).

otra de las modalidades de tratamiento por la que se esta abogando
actualmente es Tla terapia con células madres y el trasplante
intestinal en desarrollo para aquellos pacientes con fallo
intestinal, ya sea por pérdida anatémica, desdérdenes congénitos en
Ta mucosa intestinal o por desordenes congénitos de la motilidad
intestinal, donde se incluye 1la EH, sobre todo 1la aganglionosis
intestinal total (Theocharatos & Kenny, 2008).

CONCLUSIONES

La Enfermedad de Hirschsprung o Agangliosis Intestinal Congénita,
gue afecta con mayormente al sexo masculino, es una enfermedad de
gran complejidad en cuanto a su diagndéstico y tratamiento. Existen
numerosas técnicas quirdrgicas para su solucién, pero la técnica
quirargica endoanal es T1a mas utilizada en la actualidad pues ha
demostrado resultados satisfactorios y un menor numero de
complicaciones.
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