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RESUMEN

Objetivo. Es conocer la utilidad de la manometria anorrectal (MA)
para el screening neonatal de la enfermedad de Hirschsprung (EH).

Material y métodos. Se revisan los estudios anomanométricos
de 98 neonatos (63 hombres y 35 mujeres) con sospecha clinica de EH.
Se valoran las indicaciones de la MA, la edad gestacional, peso, dias de
vida al test y la realizacion o no de otros métodos diagndsticos. Se estu-
dia, en reposo, las presiones (mmHg) en la ampolla rectal (AR), canal
anal proximal (CAP) y canal anal distal (CAD), y en la fase de esti-
mulacién se investiga la presencia o ausencia del reflejo inhibidor del
ano (RIA). En los pacientes con ausencia de RIA el estudio se repite
semanalmente hasta el final del primer mes, y si persiste la ausencia de
RIA, se efecttia biopsia rectal. En estos pacientes, y en aquellos con cua-
dro de obstruccién intestinal, se realiza enema de contraste.

Resultados. Las indicaciones de la MA son: retraso en la elimina-
cién del meconio, distensién abdominal y/o vémitos en el 61,5 % de los
pacientes, obstruccion intestinal en el 16%, estrefiimiento en el 15,1%
y otras causas en el 7,4%. La edad gestacional media es 35,59 + 4,59
semanas y el peso 2.518 + 912,91 g. La media de edad en el primer test
es 15,08 + 11,33 dias. Se observa RIA en el primer estudio en 65 pacien-
tes (54 pacientes sanos, tapén meconial 2, fleo meconial 2, displasia
neuronal intestinal 1, falso negativo 1, y otros diagndsticos 5), y ausen-
cia de RIA en 27 (EH 20, sindrome de colon izquierdo pequefio 4, hipo-
ganglionismo 1 y falsos positivos 2). En 6 pacientes el primer estudio
fue considerado no vélido. Los estudios morfoldgicos confirman la EH
en 21 neonatos, en 11 de los cuales el enema de contrate muestra zona
de transicion. Las presiones en reposo en la AR y en el CAP y CAD no
muestran diferencias entre los neonatos con EH y los neonatos sanos.
La sensibilidad de la MA para el diagnéstico de la EH es de 95% y su
especificidad de 90,24%; la sensibilidad y especificidad de la biopsia
rectal es de un 100%. La sensibilidad del enema de contraste es de un
52,3% y la especificidad del 78,6%.

Conclusiones. La MA es un método sencillo, inocuo, de gran sen-
sibilidad y especificidad para el diagndstico neonatal de la EH. La con-
sideramos indicada en todo RN con sospecha clinica de esta enferme-
dad, previa a la BRS.
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ANORECTAL MANOMETRY IN THE NEONATAL DIAGNOSIS OF
HIRSCHSPRUNG'S DISEASE

ABSTRACT

Objective. To determine the usefulness of anorectal manometry
(AM) in neonatal screening for Hirschsprung’s disease (HD).

Material and methods. We review the anomanometric studies
of 98 newborn (63 males and 35 females) with clinical suspicion of HD,
noting the indications of AM, gestational age, weight, age in days at the
test, and whether or not other diagnostic methods were performed. Stud-
ied at rest were the pressures (mmHg) in the rectal ampulla (RA), prox-
imal anal canal (PAC), and distal anal canal (DAC), and, in the stimu-
lation phase, the presence or absence of a recto-anal inhibitory reflex
(RAIR). In patients with no RAIR, the study was repeated weekly until
the end of the first month, and if there was still no RAIR a suction
rectal biopsy (SRB) was performed. In these patients and those with
signs of intestinal obstruction, a contrast enema was carried out.

Results. The indications of AM are: delayed meconium passage,
abdominal distension, and/or vomiting in 61.5 % of the patients, intes-
tinal obstruction in 16%, constipation in 15.1%, and other causes in
7.4%. The mean gestational age was 35.59 +4.59 weeks, and the weight
2518 £912.91 g. The mean age at the first test was 15.08 + 11.33 days.
A RAIR was observed at the first study in 65 patients (healthy 54, meco-
nium plug 2, meconium ileus 2, intestinal neuronal dysplasia 1, false
negative 1, and other diagnoses 6), and was absent in 27 (HD 20, small
left colon syndrome 4, hypoganglionism 1, and false positives 2). In 6
patients the first study was considered invalid. Histological studies con-
firmed HD in 21 newborn, in 11 of whom the contrast enema showed
a transition zone. There were no differences between healthy and HD
newborn in the RA, PAC, or DAC resting pressures. The sensitivity
of AM for the diagnosis of HD was 95% and its specificity 90.24%. The
sensitivity and specificity of rectal biopsy were 100%. The sensitivity
of contrast enema was 52.3%, and its specificity 78.6%.

Conclusions. AM is a simple and safe method with high sensitivity
and specificity for the neonatal diagnosis of HD. We consider it indicated
prior to SRB in every newborn with clinical suspicion of this disease.

KEY WORDS: Hirschsprung’s disease; Anorectal manometry; Rectal
biopsy; Recto-anal inhibitory reflex; Delayed meconium passage.
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INTRODUCCION

Los trastornos de la defecacion son bastante comunes
en el recién nacido, y la enfermedad de Hirschsprung (EH)
es una de las causas mds frecuentes, con una incidencia apro-
ximada de 1 caso por cada 5.000 recién nacidos vivos). Mds
del 90% de los neonatos con esta enfermedad son a térmi-
no, y del 80-90% de los mismos presentan algtin sintoma en
los primeros dias de vida®?. Si bien, ninguno es patognomo-
nico de la EH, el retraso en la evacuacién meconial es el mas
tipico#. El diagndstico de esta enfermedad debe ser pre-
coz para prevenir la enterocolitis, su complicacién de mayor
morbilidad y mortalidad. Sin embargo, a pesar de los grandes
avances en el tratamiento de la EH, el diagndstico en los pri-
meros dias de vida continda siendo dificil, por las limitacio-
nes que en el recién nacido tienen sus métodos de estudio®.
Diversos autores“!% consideran que la manometria anorrec-
tal (MA) es un test inocuo y muy fiable para el diagndstico
neonatal de esta enfermedad. Otros'), por el contrario, pien-
san que la MA no es necesaria para el estudio de la EH.

El objetivo es presentar nuestra experiencia con la MA
como método de screening en neonatos con sospecha clinica
de HD y si su utilizacién puede hacer innecesarios otros méto-
dos de estudio (biopsia rectal o enema de contraste) no exen-
tos de morbilidad, o si estos deben realizarse tras el diag-
ndstico anomanométrico.

MATERIAL Y METODOS

Se revisan los registros anomanométricos de 98 recién
nacidos (RN) (63 hombres y 35 mujeres) estudiados en los
tiltimos 19 afios por sospecha clinica de EH. Se valoran las
indicaciones de la MA, la edad gestacional, el peso al naci-
miento, los dias de vida en el momento del primer test y la
realizacion o no de otros métodos diagndsticos.

La MA se realiza mediante una sonda para RN elaborada
en nuestra Unidad de Manometria?. Consta de cuatro cana-
les: tres para la toma de presiones anorrectales y otro canal
para la distension del balon rectal de la sonda. Se utilizan
un poligrafo portdtil (Hellige) para el estudio de los recién
nacidos de la planta de neonatologia, cuidados intensivos neo-
natales o quiréfano, y un poligrafo PC Polygraf HR Synec-
tics Medical para pacientes ambulatorios. En el estudio mano-
métrico anorrectal se valoran en reposo las presiones (mmHg)
en la ampolla rectal (AR), canal anal proximal (CAP) o zona
de mayor influencia del esfinter anal interno y canal anal dis-
tal (CAD) o zona de mayor influencia del esfinter anal exter-
no; y en la fase de estimulacién rectal se investiga la pre-
sencia o ausencia del reflejo inhibidor del ano (RIA), es decir,
la relajacién o no del canal anal ante un estimulo de disten-
sion rectal. Las distensiones del bal6n rectal se realizan con
estimulos de aire de 1 a 5 ml o mds volumen, 2-4 segundos
de duracidn, y con intervalo, entre cada estimulo, de unos 30
segundos. Se considera presencia de RIA (RIA positivo) cuan-
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Tabla I Aspectos epidemiologicos. Recién nacidos con
sospecha clinica de EH (1989-08).
Nimero pacientes 98
H/M 63/35
Edad gestacional (sem) 35,59 +4,59
Peso al nacimiento (g) 2518 £912,91
Edad primera MA (dfas) 15.08+11.33

do la pérdida de presion en el canal anal aparece después
del estimulo, es reproducible, progresiva y con una recupera-
cién gradual del tono esfinteriano. Es imprescindible obser-
var las fluctuaciones anorrectales para efectuar el estimulo
rectal y evitar falsos RIA. Se debe evitar la manipulacién ano-
rrectal en las 24 horas previas al test y no es necesaria la seda-
cién para realizar la MA. En los RN con alimentacion oral se
aprovecha el periodo post-prandial inmediato. En los neo-
natos con ausencia de RIA, el estudio se repite semanalmen-
te hasta el final del primer mes. Ante la sospecha manométri-
ca de EH, se inicia un tratamiento mediante la irrigacién rec-
tal (nursing) con suero fisioldgico a 10/ml/Kg para la des-
compresion del colon y facilitar el trdnsito intestinal distal.
En los RN con ausencia de RIA y en aquellos con cuadro de
obstruccidn intestinal se efectiia, ademds, enema de contras-
te (EC). Si al final del primer mes de vida persiste la ausen-
cia del RIA, se realiza la biopsia rectal por succion (BRS),
que se realiza con una pinza tipo Noblett (Model SBT-100
Rectal suction biopsy tool), o biopsia rectal de espesor total
(BRET) para confirmar el aganglionismo. En la BRS se toman
tres muestras (2, 4, 6 cm por encima de la linea dentada) pro-
curando que incluyan submucosa.

Los resultados se tratan mediante la media y desviacion
tipica, y el test de T-Student. La valoracién de la validez de
la MA 'y otros métodos diagndsticos de la EH se expresa en
porcentaje.

RESULTADOS

En la Tabla I se exponen algunos aspectos epidemiold-
gicos. Las indicaciones de la MA son: retraso en la evacua-
cion de meconio, distension abdominal y/o vémitos en el
61,5% de los neonatos, obstruccion intestinal en el 16%, estre-
fiimiento en el 15,1% y otras indicaciones en el 7,4%.

Los resultados de la valoracién del RIA del primer estu-
dio se resumen en la Figura 1. En este primer estudio se
demuestra presencia de RIA en 65 pacientes (Fig. 2), ausen-
cia de RIA en 27 (Fig. 3), y los estudios de 6 RN se consi-
deraron no validos. La MA se repite en 37 pacientes, por lo
que se efectian un total 168 estudios. En el primer estudio
hay 1 falso negativo y 2 falsos positivos. Los controles mano-
métricos de los estudios inicialmente no vélidos son norma-
les, evolucionando los 6 de forma favorable. En el paciente
con falso negativo persistia la dificultad del transito intesti-
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Ausencia de RIA

Presencia de RIA

Sanos 54% E Hirschprung 20
Falso negativo 1 SCIP 4
Tapdén meconial 2 Falsos positivos 2%
SCIP 1 Hipoganglionismo 1
DNI 1
Otros 6

RIA: relfejo inhibidor del ano; RN: recién nacido; SCIP: sindrome colon izquierdo pequeiio;

‘ Estudios no validos ‘

|

Estudios control
(RIA +)

Figura 1. Primer estudio
manométrico. Valoracion refle-
jo inhibidor del ano (RIA) en
98 RN con sospecha clinica de

DNI: displasia neuronal intestinal. *Evolucion clinica favorable. EH.
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o Figura 3. RN de 48 horas. Retraso meconial y distension abdominal.
En el estudio manométrico se observa ausencia de RIA (EH).

Figura 2. RN de 48 horas de vida con retraso meconial. Se observa
presencia de RIA. BR: Balon rectal, CAP: Canal anal proximal, CAD:
Canal anal distal.

nal y en los controles se evidencia ausencia de RIA. En los
controles de los 2 falsos positivos se demuestran RIA norma-
les. Las presiones en reposo de la AR, CAP y CAD no mues-
tran diferencias estadisticas significativas entre los neonatos
con EH y aquellos con ausencia de esta enfermedad (Tabla
I0).

El EC se realiza en 44 neonatos. Se observa zona de tran-
sicién en 16 casos, microcolon en 4 pacientes, bordes lisos
y rigidos del colon en 3, retraso en la evacuacién de con-
traste en 3, indice rectosigmoideo anormal en 3, y el EC se
considera normal en 15 pacientes. La biopsia rectal se efec-
tia en 13 casos: BRS en 7 (21 muestras) y BRET en 6. No
hubo complicaciones de las biopsias rectales. La biopsia intes-
tinal se realiza en 10 pacientes, laparoscdpica en 1 caso, y en
9 durante la realizacién de ileostomia por cuadros de obstruc-
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TablaIl  Estudio de las presiones en reposo (mmHg).
Ampolla Canal anal Canal anal
rectal proximal distal
EH 8,50+2,67% 2081 +6,57% 2948 +12,73*
(n=8) (n=21) (n=21)
No EH 730+£231* 22,72+727% 33,58 + 14,36*
(n=27) (n=74) (n=74)

*p>0,005. EH = Enfermedad de Hirschsprung

cién intestinal. Los estudios histolégicos confirman el agan-
glionismo en 21 neonatos, hipoganglionismo en 1 y displasia
neuronal intestinal en 1. Como puede verse en la Figura 1, en
15 neonatos se demostraron otros trastornos de la defecacion.
En la Figura 4 se exponen las caracteristicas de los 21 neona-
tos con EH. En nuestro Hospital en el periodo (1981-88) se
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Extension del
aganglionismo

Biopsis
rectal

Edad P.N/g HM N/ Enema

Test/d LJ Test| |Z. transicion
Retraso l
meconial 16/5 1121

19721
11.9 3.035 2.3
(2-37) (2.360-4.570) (1-4)
ACT: aganglionismo célico total. Test: manometria

Rectosigma 12
S. largo 1
ACT 8

Succién/7

Figura 4. Caracteristicas de
los 21 neonatos con Enfer-
medad de Hirschsprung

diagnosticaron 13 casos de EH (5 son RN) y entre 1989-08,
periodo en el que ya se dispone de MA, se diagnosticaron 32
pacientes con esta enfermedad, de los que 21 son RN.

La sensibilidad de 1a MA en el presente estudio es del 95%
y su especificidad de 90,24% para el diagnéstico de la EH, la
sensibilidad y especificidad de la biopsia rectal son de un
100%, y la sensibilidad y especificidad del primer enema de
contraste son 52,3 y 78,26%, respectivamente.

DISCUSION

La sospecha precoz de la EH es imprescindible para pre-
venir la enterocolitis, su principal complicacion, y para reali-
zar el tratamiento quirtrgico en los primeros meses de vida??.
Sin embargo, el diagndstico neonatal de esta enfermedad es
dificil. En el presente estudio, el 90,4% de los RN con EH
(n=21) presentan retraso meconial de mds de 24 horas. Este
sintoma, aunque no especifico de esta enfermedad, debe aler-
tar sobre la posibilidad de esta patologia, y es referido por algu-
nos autores® como la principal indicacién de la MA en el RN.

La BRS se considera como el gold-estdndar para el diag-
néstico de la EH, pero en el RN, especialmente en los prime-
ros dias de vida, tiene limitaciones (falsos negativos, mues-
tras incorrectas) y complicaciones que pueden ser graves (per-
foracién o hemorragia rectal, sepsis)**!1314. Por eso, algunos
autores®, y es también nuestra opinion, realizan la BRS pasa-
do el periodo neonatal. El EC, que es necesario para conocer
la extensién del aganglionismo, en el neonato con esta enfer-
medad tiene falsos negativos, pues en el 30% de los pacien-
tes no se observa zona de transicion. Ademds, esta tampoco
se observa en los aganglionismos célico totales(>!4.

La MA, que en la EH se basa en demostrar la ausencia del
RIA, ha sido poco utilizada en el RN, porque tradicionalmen-
te se considerd menos eficaz a esta edad>'9. Sin embargo,
desde hace mas de una década’>!” y también por publicacio-
nes recientes!'®19), se sabe que la MA es tan eficaz para estu-
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dio de l1a EH en el RN (a término y pretérmino) como en otras
edades. Asi, diversos autores®!%13 han comunicado una fia-
bilidad de la MA muy similar a la BRS, y superior al EC para
el diagnéstico de la EH en el RN.

En el presente estudio, la sensibilidad de 1a MA para el
diagnéstico de 1a EH es del 95% (1 falso negativo) y la espe-
cificidad del 90,24% (2 falsos positivos). Estos resultados
coinciden con los referidos en la literatura'®. Ademds, desde
que se dispone de esta prueba en nuestro Hospital, se han
incrementado los diagndsticos de esta enfermedad en los pri-
meros dias de vida en un 30%.

En nuestra opinién, la MA realiza 2 funciones importan-
tes en el screening neonatal de la EH. Identifica a los neo-
natos sanos (presencia de RIA), hace innecesaria la biopsia
rectal en estos pacientes, como afirman algunos autores®? y
es también nuestro criterio, y selecciona a los posibles enfer-
mos, es decir, a aquellos con ausencia del RIA en los que la
BRS si es imprescindible para confirmar el aganglionismo.
En los RN con ausencia del RIA se deben tener en cuenta otras
posibles causas del mismo, menos frecuentes, como la DNI
(ausencia de RIA en el 30% de los casos)®", el hipoganglio-
nismo (ausencia de RIA en el 33% de los enfermos)?? y en
el sindrome de colon izquierdo pequefio?. Lo que no estd cla-
1o es que la ausencia del RIA pueda deberse a una inmadurez
del anorrecto. Si bien algunos autores® refieren que en un 4%
de los RN se produce un retraso en la aparicion del RIA a lo
largo del primer mes de vida, otros'®, por el contrario, y es
también nuestra opinidn, piensan que el retraso en la demos-
tracion del RIA puede estar relacionado con problemas téc-
nicos. Recientemente, Lorijn et al'® estudiaron a 10 RN pre-
término (28-31 semanas y un peso de 780 a 1.930 g) con retra-
so meconial y observaron una funcién anorrectal normal en
todos los RN, es decir, presencia de RIA en todos los pacien-
tes entre el 2° y 5° dia de vida. Segtn estos autores, el retra-
so meconial podria estar relacionado con la composicién
del meconio (mds viscoso en los RN pretérmino) y con inma-
durez de la motilidad del colon.
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En esta experiencia, el 6,1% de los registros (primera
MA) se consideraron no vélidos, cuyas causas son: presio-
nes bajas en el canal anal, ausencia de fluctuaciones anorrec-
tales, o porque el paciente estd muy inquieto. En los con-
troles se observa presencia de RIA en todos los casos, con
evolucion clinica favorable. Algunos autores® recomiendan
la sedacién (hidrato de cloral o midazolam) para acortar el
tiempo de estudio y para disminuir los estudios no validos.
Sin embargo, la sedacion puede tener complicaciones (depre-
si6n respiratoria)® y hace que la MA deje de ser un método
inocuo en el RN.

En el presente estudio, la MA ha permitido instaurar de
forma precoz (11,9 dias con un rango de 2 a 37 dias) los cui-
dados médicos (nursing) para descomprimir el colon y faci-
litar el transito intestinal distal. De los 21 neonatos con EH,
el nursing ha evitado la colostomia en 13 enfermos, pero fue
necesaria la ileostomia en § casos por aganglionismos exten-
sos. Ningtin paciente presentd enterocolitis en el preopera-
torio.

A pesar de que la MA carece de morbilidad y es muy fia-
ble para el diagndstico neonatal de la EH, en una reunion
reciente de un grupo de cirujanos pedidtricos expertos en la
EH( se considerd que la MA no era necesaria para el estu-
dio de esta enfermedad; en todo caso, podria ser til para el
diagndstico de la acalasia del esfinter interno!'". Consideran
que la BRS es el método més adecuado para el estudio de esta
enfermedad. Sin embargo, se ha descrito un nimero eleva-
do de BRS normales cuando la indicacion de la misma se basa
solo en la clinica®'¥. Asf, Alizi et al.®» han comunicado que
solo el 12-17% de las biopsias de pacientes con estrefiimien-
to eran compatibles con EH; es decir, que al 80% de los pacien-
tes se les practicaron las biopsias rectales de forma innecesa-
ria con riesgo de complicaciones. La nueva pinza de BRS
(rbi2)@¥ tiene menor riesgo de complicaciones, menos mues-
tras incorrectas, pero no puede eliminar todos los falsos nega-
tivos ni positivos. Recientemente®, se publicé la experien-
cia de un lactante con alergia a la leche de vaca. La BRS y
el enema contraste eran compatibles con la EH (falsos posi-
tivos); sin embargo, la MA demostr6 la presencia del RIA. El
paciente se intervino (Soave) y la biopsia rectal mostré célu-
las ganglionares normales en los plexos nerviosos. En el pre-
sente estudio, la MA selecciond a los posibles enfermos (EH)
por lo que todas las biopsias rectales son patolégicas (EH),
con 100% de sensibilidad y especificidad. La sensibilidad del
enema de contraste para el diagndstico de la EH (zona de tran-
sicion) es del 52,3% y la especificidad del 78,26%, inferior a
lo referido en la literatura?.

En resumen, pensamos que en el RN con sospecha clini-
ca de EH el primer método a utilizar debe ser la MA, pues
nos selecciona a los posibles enfermos. La MA se puede hacer
en la UCI neonatal, quiréfano y se puede repetir las veces
necesarias sin ninguna morbilidad. En los neonatos con ausen-
cia de RIA y en aquellos con obstruccion intestinal se debe
efectuar EC, que puede ser de ayuda diagndstica también para
otras causas (SCIP, ileo meconial, atresia intestinal). Los estu-
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dios manométricos se deben repetir semanalmente hasta el
final del primer mes en los pacientes con ausencia del RIA.
Si persiste la ausencia, se efectia BRS para confirmar o des-
cartar la EH. Por dltimo, queremos resaltar que el explorador
que realiza la MA (que en nuestra Unidad es una ATS) debe
tener mucha paciencia y experiencia con esta técnica en el
RN, y debe disponer del tiempo suficiente para efectuarla sin
prisas.
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