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Enfermedad de Hirschsprung en el adulto.

Informe de un caso
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RESUMEN Objetivo: informar un caso clinico de en-
fermedad de Hirschsprung, (EH) diagnosticada en la
edad adulta. Antecedentes: la EH se diagnostica en 80
a 90% de los casos en el periodo neonatal. Esta enfer-
medad es rara en la edad adulta y generalmente se pre-
senta como EH de segmento ultracorto. Informe de caso:
paciente femenino de 49 afios con constipacion cronica
de inicio en la infancia, sometida de manera repetida a
laparotomia exploradora por abdomen agudo secunda-
rio a impactacion fecal, realizdndose colostomia. Se es-
tablecio el diagnostico de EH por imagen radioldgica
de megacolon y hallazgos manométricos e histopa-
tologicos tipicos. Se realizé proctectomia y hemicolec-
tomia izquierda con anastomosis coloanal. Conclusion:
el diagnostico de la EH en el adulto es poco frecuente,
pero debe sospecharse cuando exista constipacion cro-
nica e intratable de inicio en la infancia, megacolon y
hallazgos manométricos e histologicos caracteristicos.
La enfermedad de segmento corto y ultracorto es mds
frecuente en la etapa adulta. El diagnostico diferencial
es con constipacion funcional, megarrecto idiopdtico y
pseudoobstruccion colonica.

Palabras clave: enfermedad de Hirschsprung, aganglio-
nosis colénica.

INTRODUCCION

La enfermedad de Hirschsprung (EH) se produce por la
ausencia congénita de los plexos de Meissner y Auerbach
del colon, lo que impide la relajacioén del colon y del
esfinter anal interno.! Esta alteracion se traduce clini-
camente como constipacién. La EH se detecta con més
frecuencia en la infancia temprana. Aunque es poco fre-

SUMMARY Objective: To describe a case of Hirschs-
prung’s disease (HD) in an adult patient. Background.:
HD is diagnosed in the newborn in 80 to 90% of cases.
HD is rare in the adult, and usually affects an ultra-
short segment of the bowel. Case report: A 49-year-old
woman with a history of constipation since birth is
involved. She was submitted to an abdominal laparotomy
because of fecal impaction. A colostomy was performed.
The diagnosis of HD affecting, the descending colon was
established with manometry and histopathology. She
underwent surgery, and a proctectomy and left
hemicolectomy with coloanal anastomosis was perfor-
med. Conclussion: Adult HD is an infrequently
diagnosed entity that must be suspected in a patient with
chronic, intractable constipation from infancy, evidence
of megacolon, and typical manometric and histopatho-
logic features. The short and ultrashort-segment disease
are more often found in older children and adults. The
differential diagnosis includes idiopathic megarectum,
functional constipation, and colonic pseudo-obstruction.
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cuente, puede manifestarse en la etapa adulta como cons-
tipacién crénica intratable. Estos casos afectan mas fre-
cuentemente a un segmento corto o ultracorto del recto.
Es atin mds raro encontrar en la edad adulta enfermedad
con mayor extension. El presente articulo tiene la finali-
dad de informar y discutir un caso de constipacion intra-
table en una mujer adulta, secundario a EH que afectaba
hasta colon descendente.


http://www.imbiomed.com.mx

172

Enfermedad de Hirschsprung en el adulto.

CASO CLINICO

Mujer de 49 aiios cuyo padecimiento inicié al nacer, con
ausencia de evacuaciones espontdneas y distension abdo-
minal. Fue tratada con supositorios y laxantes. Durante
su infancia y adolescencia evacuaba cada 7 a 15 dias. A
los 15 afios presenté un cuadro de abdomen agudo por
impactacién fecal, por lo que se sometid a cirugia para
desimpactacion. Su evolucidn se caracterizé por consti-
pacion progresiva, logrando evacuar una vez al mes me-
diante la aplicacion de 15 a 17 enemas. Cuatro meses an-
tes de su ingreso, la paciente fue intervenida quirirgi-
camente por un nuevo episodio de oclusién intestinal por
impacto fecal, realizdndole una colostomia. La paciente
evoluciond con prolapso de la misma y persistencia de la
constipacion, por lo que fue referida al INCMNSZ.

Exploracién fisica: Peso: 51 kg, talla: 1.53 m, FC:
84X’, TA: 125/90. Palidez de tegumentos. Abdomen
con prolapso de 8 cm de la mucosa de la colostomia.
Tacto rectal con esfinter normoténico, paredes
anorrectales sin alteraciones, ampula vacia. La explo-
racién neurolégica y el resto de la exploracién fisica
fueron normales. Los estudios de laboratorio mostra-
ron leucocitos: 6.4 K/mL, Hb 11.9 g/dL, plaquetas 254
K/mL, glucosa 88 mg/dL, nitrégeno ureico 8§ mg/dL,
creatinina 0.8 mg/dL, pruebas de funcién hepatica nor-
males, hierro sérico 46 mg/dL, capacidad de fijacién
443 g/dL, indice de saturacién 10.4%.

El colon por enema mostré disminucién del calibre
del recto con aspecto tubular e impacto fecal hacia la
unién rectosigmoidea (Figura 1). La manometria
anorrectal mostré longitud del esfinter de 3 cm, presion
en reposo de 45 mmHg, presién en contraccién volunta-
ria de 126 mmHg, umbral de sensacién rectal de 20 cc,
capacidad rectal de 200 cc y ausencia del reflejo rectoanal
inhibitorio (Figura 2). Una biopsia rectal por proctosig-
moidoscopia s6lo mostré mucosa, sin tejido para valo-
rar células ganglionares.

Fue sometida a una reseccién completa del recto hasta
la altura de los elevadores del ano a nivel distal y re-
seccion del colon izquierdo incluyendo el area de la co-
lostomia previa. Se corrobord la presencia de células
ganglionares en el borde quirdrgico, mediante estudio
transoperatorio. Se realiz6 una anastomosis coloanal con
la técnica de doble engrapadora. Se dej6 ileostomia en
asa temporal para desfuncionalizar la anastomosis. La
evolucién posoperatoria fue sin complicaciones.

El estudio histoldgico del recto mostrd hiperplasia de
los troncos nerviosos de los plexos submucosos y mien-
téricos (Figura 3), que se hace mas notable con la tincién

de Masson y la reaccidn de inmunoperoxidasa dirigida en
contra de PS100 (Figura 4). También se observo ausencia
de células ganglionares en los plexos de Meissner y
Auerbach hasta el colon descendente, corroborado con la
reaccién de inmunoperoxidasa dirigida en contra de enolasa
neuronoespecifica. Después de 4 meses de seguimiento se
realizé cierre de ileostomia. La evolucién fue satisfactoria
caracterizada por evacuaciones espontdneas una vez al dia.

DISCUSION

La EH se caracteriza por la ausencia de células ganglio-
nares en los plexos de Auerbach y Meissner, que afecta
al esfinter anal interno y se extiende proximalmente a
una distancia variable.! Ocurre en uno de cada 5,000 na-
cidos vivos.? Es mas frecuente en el sexo masculino con
una relacién hombre:mujer de 4:1.* Se han implicado
factores genéticos en la etiologia de la EH, pues se ha
demostrado agregacion familiar.® La asociacion familiar
se informa entre 3.6% y 7.8% de los casos.!

Las células ganglionares derivadas de la cresta neural
migran en direccién cefalocaudal a lo largo del intesti-
no.>¢ Las alteraciones de la matriz extracelular en el in-
testino del embrién humano temprano pueden detener
la migracion de las células derivadas de la cresta neural,
produciendo agangliosis o displasia neuronal intestinal .’
También se ha implicado a la destruccidon de neuronas
entéricas por dafio isquémico o inmunolégico como me-
canismos fisiopatolégicos.’

Histol6gicamente esta enfermedad muestra hiper-
plasia de los troncos nerviosos que contienen acetilco-
linesterasa y ausencia total de los elementos neuronales
que producen sintetasa de 6xido nitrico.® La ausencia de
los plexos neuronales mientéricos provoca una altera-
cién del balance entre la produccion de 6xido nitrico y
la estimulacién colinérgica extrinseca, lo que conduce a
un espasmo permanente del segmento agangliénico’ y
falla en la relajacion esfinteriana.

La EH se detecta con mds frecuencia en la infancia
temprana, s6lo 5.7% de 1,526 pacientes se diagnostica-
ron en mayores de 5 afios.'° Casi siempre afecta al recto
y a un segmento de colon de longitud variable. En 75%
de los casos, la agangliosis se extiende al recto sigmoides,
en 17% abarca hasta la flexura esplénica o colon trans-
verso y en 8% de los casos existe agangliosis total del
colon y de la porcién distal del {leon. La agangliosis intes-
tinal total es la forma mds rara y puede abarcar hasta el
duodeno.! La enfermedad de segmento corto se limita
de 5 a 7 cm por arriba del margen anal. El segmento
ultracorto afecta a un segmento pequeio en el canal anal
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Figura 1. Disminucion del calibre del recto con aspecto tubular e
impacto fecal hacia la union rectosigmoidea.

superior. La enfermedad de segmento corto y ultracorto
puede tener escasas manifestaciones y diagnosticarse
hasta la edad adulta. Los nifios mayores de un afio, ado-
lescentes y adultos que sufren de constipacion crénica
intratable pueden tener este padecimiento.’

En el caso aqui presentado se demostr6 ausencia de
células ganglionares en el colon descendente. Desafor-
tunadamente el diagndstico fue tardio, como ocurre en
la mayoria de los casos de EH en el adulto.
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Figura 2. La distension rectal progresiva con 10, 20, 40 y 60 cc no
produce relajacion del esfinter anal interno.

Figura 3. Hiperplasia del plexo submucoso y hemorragia (Hy E
100X).

Figura 4. Reaccion de inmunoperoxidasa dirigida en contra de PS
100 que hace evidente la hiperplasia del plexo mientérico. 100X.

El diagnéstico de la EH se basa en el enema baritado
que debe ser el estudio inicial,'" la manometria anorrectal
y la biopsia rectal. La alteracion funcional caracteristica
de la EH, es la ausencia de relajacién del esfinter anal
interno después de la distension rectal (reflejo rectoanal
inhibitorio). La presion de reposo del esfinter es normal o
levemente elevada. Las biopsias por succién de la muco-
sa rectal que muestran células ganglionares del plexo
submucoso de Meissner descartan el diagndstico de EH,
sin embargo, la ausencia de células ganglionares en estas
biopsias no establece el diagndstico, sino que se requiere
una biopsia de espesor completo.

En adultos, el diagnéstico diferencial principalmente
es megarrecto o megacolon de otra etiologia, incluyen-
do alteraciones miopaticas, neuropaticas o megarrecto
“idiopatico”. En la experiencia de los autores, estas cau-
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sas de megarrecto son mas frecuentes que la EH en un
centro de referencia para adultos.'

Existe controversia respecto a la mejor operacion para
tratar la EH. Los autores prefieren la reseccion total del
recto con anastomosis coloanal (operacién de Soave),
para evitar la posibilidad de grandes reservorios con acu-
mulo de materia fecal que se puede presentar por el pro-
cedimiento de Duhamel o la mayor frecuencia de falta
de respuesta con una esfinterotomia, sobre todo en pa-
cientes con afeccién mas extensa. Es importante asegu-
rarse que el segmento proximal anastomosado al ano sea
normal en su inervacién ganglionar. Si no se posee expe-
riencia en este tipo de anastomosis coloanales, se puede
realizar el procedimiento de Duhamel o preferentemen-
te referir a los pacientes a un centro de tercer nivel.

CONCLUSION

No hay otros reportes en la literatura mexicana sobre el
diagnéstico y tratamiento de la EH en el adulto. La EH se
considera una entidad pedidtrica, pero puede presentarse
en el adulto. En esta etapa se diagnostica sobre todo la
EH de segmento corto y ultracorto, aunque puede encon-
trarse, como en este caso, una forma clasica de EH. Esta
entidad debe sospecharse en adultos con constipacion cré-
nica e intratable, de inicio en la infancia, megacolon y
hallazgos manométricos e histoldgicos caracteristicos. El
diagndstico diferencial es con constipacién funcional,
megarrecto idiopatico y pseudoobstruccién coldnica.
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