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RESUMEN

El gold-standard para el diagndstico de la enfermedad de Hirs-
chsprung es la biopsia rectal por succién (BRS), pero no deberfa apli-
carse antes del mes de vida. Presentamos un protocolo diagndstico que
permite el manejo neonatal de estos pacientes.

Material y métodos. Estudio analitico retrospectivo de los resul-
tados del protocolo en el cual se realiza una manometria rectal (MR)
ante todo paciente con sospecha de EH con sondas de disefio propio. Si
el resultado es positivo, se repiten semanalmente hasta el final del perio-
do neonatal, cuando se realiza la BRS.

Resultados. 1980-2006 realizamos 503 registros en 391 pacientes,
con una edad media al primer estudio de 15,86 dfas. En 54 casos se con-
firmo el diagndstico de EH. La tasa de falsos negativos fue de 0,9%,
con una sensibilidad del 99%. La tasa de estudios no vélidos fue del 8%
sin sedacion, siendo menor (2,9%) con la sedacion, presentando una
OR=2,853 (p=0,008).

Conclusiones. El protocolo de MR semanales aporta un diagnds-
tico de sospecha fiable que permite el manejo del paciente neonatal.
Con la sedacién de los pacientes se acorta el tiempo de estudio y se
logran casi 3 veces mds estudios vdlidos.

PALABRAS CLAVE: Enfermedad de Hirschsprung; Diagndstico neona-
tal.

NEONATAL DIAGNOSTIC PROTOCOL OF THE HIRSCHSPRUNG’S
DISEASE

ABSTRACT

Suction rectal biopsy (SRB) is the gold-standard for the diagnosis
of Hirschsprung s disease (HD), but may not be applied before the first
month of age. We propose a diagnostic protocol that allows the man-
agement of these patients.

Material and Methods. A retrospective analytic study is done,
analysing the results of our protocol. A rectal manometry (RM) is done
to any patient with clinical symptoms of HD. When first test is positive
(no reflex), we practice a weekly RM till the end of the neonatal peri-
od when we propose the SRB for the confirmation of the diagnosis.
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Results. From 1980 to 2006 we have performed 503 tests in 391
HD’s suspected neonates. Mean age in the first study was 15.19 days.
In 54 cases, final diagnosis was EH. Rate of false-negative was 0.9%,
sensibility 99%. Rate of non-usefull studies without sedation was 8%,
being minor (2.97%) with sedation (OR=2.853; p=0.008).

Conclusions. The protocol with a weekly RM allows the manage-
ment of these patients because of a reliable diagnosis. Sedation has two
positives effects: the reduction of the time of the study and the improve-
ment of the results.

KEey Worbps: Hirschsprung’s disease; Neonatal diagnosis.

INTRODUCCION

La enfermedad de Hirschsprung (EH) produce sintomas
desde el primer dia de vida en un 80-90% de los casos, tales
como retraso en el paso del meconio, vémitos, distension
abdominal... pero ninguno de ellos es patognomdnico de la
misma®.

El gold-standard para el diagndstico es la biopsia rectal
por succidn, una técnica segura, con un porcentaje de perfo-
raciones muy escaso (0,2%), siempre que se realice una vez
pasado el periodo neonatal®.

Por lo tanto es muy importante obtener un diagndstico de
sospecha que nos permita un manejo adecuado de estos nifios,
evitando la temida enterocolitis.

La manometria rectal (MR) es una prueba incruenta y sin
complicaciones que se emplea en pocos centros en el perio-
do neonatal. Tradicionalmente se consideraba que el reflejo
inhibitorio ano-rectal aparecia a partir de los 12 dfas o més
de 39 semanas de edad gestacional corregida, pero ya se ha
demostrado que incluso prematuros de 29 semanas de edad
gestacional presentan dicho reflejo, si se realiza con la técni-
ca adecuada®#.

Por lo tanto proponemos un protocolo de manometrias
semanales hasta el final del periodo neonatal en todo nifio con
sintomas de EH, en especial, retraso en la evacuacidn del
meconio superior a 24 horas.
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Tabla I

Diagndstico

Recuento

Normal

306

Hirschsprung 54
Microcolon

Displasia neuronal
Hiperplasia colinérgica
Mielomeningocele
Inmadurez

Estenosis anal

Colon izquierdo hipoplasico

—_— e W

MATERIAL Y METODOS

Realizamos un estudio analitico retrospectivo, anali-
zando los registros obtenidos segtn nuestro protocolo que
consiste en realizar una MR a todo nifio con clinica de retra-
so en la evacuacion del meconio u obstruccion intestinal
distal.

Para ello contamos con un sistema disefiado por nosotros
a partir de una sonda de 4 canales que se conectan a un siste-
ma abierto de perfusion continua con un flujo de 0,05 ml/h,
agujeros de toma de presion laterales separados por 5 mm y
un balén de distension rectal.

Una vez logradas las condiciones de reposo adecuadas,
introducimos la sonda y la retiramos escalonadamente, cen-
timetro a centimetro, para medir la longitud, presién al ini-
cio, presion méaxima y final del canal anal.

A continuacién se colocan dos agujeros de medicion en
la zona de fluctuaciones anorrectales (influencia del esfinter
interno) y el distal en la zona de influencia del esfinter exter-
no, iniciando la distension anorrectal y procediendo a evaluar
la relajacion.

En caso de no obtener un reflejo inhibitorio o no lograr
un estudio vélido, se repite semanalmente el estudio, hasta
realizar la biopsia rectal por succién al final del periodo neo-
natal.

Todos los datos estadisticos han sido analizados con el
programa SPSS 14.0.

RESULTADOS

Desde 1980 a 2006 hemos realizado 503 registros en 391
nifios con sospecha de EH, que se confirmé en 54 de ellos
(Tabla I).

La edad media al primer estudio fue de 15,19 dfas de vida
y se llegaron a realizar 4 estudios en un mismo nifio (Tabla
1D).

Diecisiete nifios presentaron tardiamente el reflejo, a lo
largo de los estudios.
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Tabla IT

N° Reflejo Reflejo  Reflejo Edad

estudio  Recuento + - no vdlido media

1 391 279 84 28 15,19 £7,21
2 78 37 38 3 18,83 7,34
3 26 6 19 1 21,77 +5,41
4 8 3 5 0 27,75 £2,43
Total 503 325 146 32 16,30 + 7,47

Tuvimos 32 estudios no vélidos que se han incluido en las
tablas junto a los estudios positivos ya que nos obliga a repe-
tir la prueba. Cuando sedamos a los nifios, disminuye la tasa
de estudios no validos de un 8% a un 2,97%, obteniendo una
odds ratio de 2,853, que es estadisticamente significativa segin
la prueba de la Chi-cuadrado (p= 0,008).

Los valores de fiabilidad diagndstica fueron: especifici-
dad 81,0%, sensibilidad 99%, valor predictivo positivo 57,6%
y negativo 99,7%, como puede verse en la tabla III, cuando
analizamos los datos de todas las manometrias realizadas
durante el periodo neonatal.

DISCUSION

El protocolo presentado en este articulo tiene unos valo-
res de fiabilidad muy buenos, especialmente como prueba
de diagndstico de sospecha (case-finding) ya que el inver-
so del valor predictivo negativo, esto es, el porcentaje de
nifios enfermos, en los que damos un diagndstico de sano
es de 0,3% (1 solo caso de 391), lo que permite manejar a
estos niflos por medio de los lavados intestinales, logrando
que la enterocolitis de la EH haya desaparecido de nues-
tro Centro.

La ausencia de reflejo no es patognomdnica de la enfer-
medad de Hirschsprung, pues en un 4% se produce un retra-
so en la aparicion del reflejo que en 2 casos (0,5%) llega has-
ta el final del periodo neonatal, por lo que es fundamental rea-
lizar la biopsia.

El repetir semanalmente las manometrias evita la biopsia
rectal a aquellos nifios con una aparicién tardia del reflejo,
disminuyendo la morbimortalidad de la misma.

Para lograr un estudio demostrativo y obtener una bue-
na relacion de eficiencia hemos optado por la sedacion con
hidrato de cloral a 100 mg/kg o midazolam a 0,2 mg/kg, ya
que nos permite acortar significativamente el tiempo del estu-
dio y lograr dos veces més estudios vélidos. Tan s6lo han pre-
cisado ventilacién con ambu 4 nifios por depresion respirato-
ria tras la sedacion. En todo caso, cuando se seda a un prema-
turo, el neonatélogo estd siempre presente.

Como ya se ha comentado en otras ocasiones®, es muy
importante el factor tiempo, ya que para obtener unos resul-
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Tabla III
Reflejo negativo  Reflejo
0 no vdlido (+) existente (-) Total
EH 103 1 104
No EH 76 323 399

179 324 503

Sensibilidad: 103/104 = 99,03%
Especificidad: 323/399 = 80,95%

Tasa falsos positivos: 1-espec = 19,05%
VPP: 103/179 = 57,54%

VPN: 323/324 = 99,69%

Tasa falsos negativos: 1-sens = 0,97%

tados adecuados, se necesita un personal auxiliar dedicado en
exclusiva, con lo que se disparan los costes, siendo funda-
mental ser capaz de dar respuesta a una gran drea de pobla-
cién de cualquier edad.

A nuestro modo de ver, deberian existir una serie de cen-
tros de referencia para el diagndstico manométrico neonatal
de la EH a nivel nacional, de modo que se pudiera acumular
casos y perfeccionar una técnica que es muy dependiente de
la experiencia del equipo.
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CONCLUSIONES

El protocolo de diagnéstico precoz de la EH por medio
de manometrias rectales repetidas permite un manejo neona-
tal adecuado, disminuyendo las biopsias y reduciendo, hasta
la desaparicion, la enterocolitis.
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