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RESUMEN: Introduccion. Analizamos nuestra experiencia en el diag-
ndstico y tratamiento de esta enfermedad comparando los casos mds
antiguos con los mds recientes, investigando la existencia de diferen-
cias en morbimortalidad y evolucién a largo plazo entre ambos grupos.
Material y métodos. Revisamos 100 casos consecutivos de EH (72
varones y 28 mujeres) tratados en nuestro hospital entre 1992 y 2004.
Doce tenfan antecedentes familiares. Cinco nifios sufrfan Sindrome de
Down. Tabulamos datos sobre el modo de presentacién, necesidad de
derivacion intestinal, técnicas utilizadas en el tratamiento definitivo y
morbimortalidad. Evaluamos la continencia a largo plazo utilizando la
escala clinica de Holschneider modificada(-» que evalda frecuencia y
consistencia de las deposiciones, manchado, sensacién de contenido
fecal en ampolla rectal, necesidad de enemas o farmacos frente al estre-
flimiento y existencia de dolor con la defecacién. Dividimos la serie en
dos grupos de 50 segun los pacientes hubieran sido tratados entre 1992-
1997 y 1998-2004 y comparamos los resultados mediante métodos esta-
disticos comunes.

Resultados. E1 50% manifestaron la enfermedad en el periodo neona-
tal y el 25% se operaron en dicho momento. En 74 casos se trataba de
formas rectosigmoideas, 14 tenfan afectacion de segmentos célicos mas
proximales y 12 padecian aganglionismos mds extensos (5 cdlicos tota-
les y 7 con extension a intestino delgado). La biopsia diagnosticé la
enfermedad en 86/88 casos (98%). Se trataron sin enterostomia 47
pacientes. Excluyendo los niflos enterostomizados en otros centros (9),
las formas largas (12), los que debutaron con apendicitis (3) y los que
se asociaban a otras malformaciones digestivas (2): 27/74 fueron ente-
rostomizados (22 en el grupo mds antiguo y 5 en el mds reciente), exis-
tiendo diferencias estadisticamente significativas entre ambos grupos
(p <0,05). EI 20% sufri6 enterocolitis (10 nifios de cada grupo), 13 de
ellos continuaron con nuevos episodios a pesar de la enterostomia (5)
o del descenso (8). Realizamos 49 Swenson, 29 Soave, 14 transana-
les (6 asistidos por laparoscopia), 2 operaciones de Lester-Martin en
formas célicas totales y uno se trasplant. La edad del descenso es sig-
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nificativamente menor en los casos mas recientes, con una mediana de

9,7 meses (0,3-81,4) vs 16,4 m (1,21-300,8); p < 0,05. La continencia

a largo plazo es buena en 56/65 pacientes evaluados (86%), sin dife-

rencias significativas en los dos perfodos ni segtn las técnicas quirtr-

gicas utilizadas. Fallecieron 3 nifios: 2 por enterocolitis y 1 por com-
plicaciones del intestino corto.

Conclusiones.

I. La menor edad en el momento del tratamiento definitivo, la menor
proporcién de derivaciones intestinales previas y el incremento del
abordaje transanal en las formas rectosigmoideas constituyen las
principales diferencias en el tratamiento de la EH con el paso del
tiempo.

I1. La enterocolitis es la principal complicacién de la EH, siendo la tni-
ca causa directa de muerte.

PALABRAS CLAVE: Aganglionismo; Enterocolitis; Manometria ano-
rrectal; Descenso transanal; Continencia.

HIRSCHSPRUNG DISEASE: LESSONS LEARNED
FroMm THE LAST 100 CASES

ABSTRACT: We analize our experience in the management of the last
consecutive 100 Hirschsprung’s disease (HD) patients divided into two
periods: 1992-1997 and 1998-2004, in order to find out differences in
morbidity, mortality and outcome between them.

Material and methods. During this period, 72 males and 28 females
were treated. Twelve had family history and five suffered from Down’s
syndrome. Information about clinical onset, need of stomas, surgical
procedures, continence, outcome and mortality was recorded. We com-
pared the results between the two groups with non-parametrics stadis-
tics test.

Results. 50% of patients were symptomatic in the newborn period and
25% of them needed some surgical procedures. Seventy four patients
suffered from rectosigmoid forms, fourteen colic forms and twelve were
total colonic HD (7 with small bowel extension). Hystochemistry was
diagnostic in 98%. Nursing was effective in 47 cases. Differences in
the need of stomas were found beetween the two periods: 30% during
the first period and 6% during the second one (p<0,05).

Twenty percent (20) of the patients suffered from enterocolitis (with
no differences beetween both groups), and 13 of them still had ente-
rocolitis episodes in spite of stomas or pull-through procedures. We
performed 49 Swenson, 29 Soave, 14 transanal and 2 Lester-Martin
procedures. The median age at definitive operation was smaller in the
last period when compared to the first (p< 0.05). We found good results
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on continence in 86%, with no relation with definitive surgical proce-
dure nor with the period of time studied.

Conclusiones. The younger age at definitive treatment, the performance
of stomas and the increase of transanal procedures were the principal
differences beetwen the two groups.

KEY worpS: Aganglionosis; Enterocolitis; Anorectal manometry; Tran-
sanal pull-through; Continence.

INTRODUCCION

La enfermedad de Hirschsprung (EH), trastorno congé-
nito derivado de la alteracién en la migracién de células gan-
glionares del plexo mientérico desde la cresta neural, es la
causa de estrefiimiento y obstruccion intestinal durante la
infancia que mds interesa al cirujano pedidtrico.

Su incidencia es de 1/5.000 a 1/7.000® recién nacidos vivos
y afecta predominantemente al sexo masculino en las formas
comunes, no observandose diferencia entre sexos en los agan-
glionismos extensos (AE). Su etiopatogenia en muchos casos
es de base genética (deleciones del protooncogén RET en el
50% de las formas familiares)®, demostrdndose mayor riesgo
de padecer la enfermedad en los familiares de pacientes afec-
tos de formas largas, siendo recomendable el estudio genético
en estas familias. El tratamiento quirdrgico ha evolucionado
en los dltimos 30 afios y mds atin en la dltima década®.

El objetivo de este trabajo es el andlisis de nuestra expe-
riencia en el diagnéstico y tratamiento de la EH comparando
los casos mds antiguos con los més recientes, investigando la
existencia de diferencias en morbimortalidad y evolucién a
largo plazo entre ambos grupos.

MATERIAL Y METODOS

Revisamos 100 casos consecutivos de enfermedad de
Hirschsprung tratados en el Hospital Universitario La Paz
entre los afios 1992 y 2004: 72 varones y 28 mujeres, con un
peso medio al nacimiento de 3.150 + 607 g. Doce pacientes
tenfan antecedentes familiares: 7 nifios y 5 nifias. Quince de
nuestros enfermos presentaron ademads otras malformacio-
nes: urinarias”, digestivas (1 atresia ileal, | malformacion
anorrectal, 1 atresia de es6fago, 2 diverticulos de Meckel),
cardiacas® y hernia diafragmatica®. El paciente con atresia
de esé6fago se diagnosticé ademds de sindrome de Ondine,
que se manifestd con hipercapnia e hipoxia junto a dificultad
para la extubacion en el curso postoperatorio. Cinco enfer-
mos padecian sindrome de Down.

Tabulamos datos sobre el modo de presentacion de la
enfermedad, necesidad de derivacion intestinal previa a la
reseccion célica, edad y tipo de técnicas utilizadas para el
diagndstico y para el tratamiento definitivo, morbilidad pre
y postoperatoria y evolucién a largo plazo. Evaluamos la con-
tinencia utilizando la escala clinica de Holschneider modi-
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Tabla1 Escala de Holschneider para el estudio de la continencia

Frecuencia de las deposiciones

Normal (1-2/dia) 2
Frecuente (3-5/dia) 1
Muy frecuente (< 5/dfa) 0
Consistencia de las heces

Normal 2
Blanda

Liquida 0
Manchado

No 2
Con estrés/diarrea

Siempre 0

Sensacion de heces en ampolla rectal

Normal 2
Incierta
Ausente 0

Discriminacion entre heces formadas vs Liquido vs gas

Normal 2
Deficiente 1
Ausente 0

Necesidad de tratamiento (enemas, farmacos)

No 2
Ocasionalmente 1
Continuamente 0

Dificultad o dolor con las deposiciones

Nunca 2
A veces 1
Siempre 0

Puntuacion: normal: 14 puntos, buena:10-13; regular:5-9; mala:0-4.

ficada(-3 (Tabla I), en el dltimo afio de seguimiento, con una
mediana de 5,68 afios, rango®®-!.13), En dicha evaluacion reco-
gemos datos sobre frecuencia de las deposiciones, consis-
tencia de las heces, manchado, sensacion de heces en ampo-
1la rectal, discriminacion en la consistencia de las heces, nece-
sidad de enemas o farmacos para vencer el estreflimiento y
existencia de dolor con la defecacion.

Dividimos la serie en dos grupos: uno formado por los 50
niflos tratados entre los afios 1992 y 1997 y el otro por los otros
50 del periodo 1998-2004, y comparamos los resultados en
ambos grupos utilizando métodos estadisticos comunes.

RESULTADOS

EI 50% de los pacientes con EH tratados en nuestro cen-
tro en los Ultimos 12 aflos manifestaron la enfermedad con
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TablaIl  Distribucion de los pacientes con EH en funcion de
la extension del aganglionismo y del sexo
Recto  Recto-Sigma  Colon izquierdo AE*
Varones 3 57 6 6
Mujeres 2 12 8 6

*AE: aganglionismos extensos (cdlicos totales y con afectacion
intestinal).

cuadros graves durante el periodo neonatal y el 25% tuvie-
ron que intervenirse en dicho periodo (los 4 que debutaron
como apendicitis aguda y 21 que precisaron enterostomia en
el contexto de cuadros de obstruccion intestinal o enteroco-
litis (EC) refractarios a tratamientos conservadores).

El 74% de los casos eran formas comunes rectosigmoi-
deas, 14 tenfan afectacién de segmentos c6licos més proxi-
males y doce padecian aganglionismos extensos: 5 célicos
totales y 7 con extension a intestino delgado (Tablas 1T y IIT).

Disponemos de 71 resultados manométricos, de los cuales
53 (75%) fueron informados como ausencia de reflejo anal
inhibitorio (RAI -), 5 como presencia del mismo y 13 resulta-
dos dudosos por lo que no se tuvieron en cuenta®!% (Tabla III).
La biopsia diagnosticé la enfermedad en 86 casos de los 88
estudiados (98%) en 56/60 (93%) de las biopsias rectales).

Nosotros practicamos nursing con éxito en 47 pacientes
pudiendo practicar el tratamiento quirdrgico de forma pro-
gramada. Excluyendo los nifios enterostomizados en otros
centros previamente, las formas largas('?, los que debuta-
ron como cuadros apendiculares® y los que se asociaban con
otras malformaciones o patologias digestivas®: 27/74 fueron
enterostomizados (22 en el grupo mds antiguo y 5 en los tra-
tados en los ultimos afios), existiendo diferencia estadisti-
camente significativa entre ambos grupos (c2, p < 0,05). De
todas formas mds de la mitad (53%) de la serie global se tra-
t6 con derivacion intestinal como paso previo al tratamien-
to quirdrgico definitivo.

E120% (10 pacientes de cada grupo) sufrié algin episodio
de EC (10 durante el periodo neonatal), y 13 de ellos conti-
nuaron con cuadros de EC a pesar de la enterostomia® o del
descenso® (diferencia estadisticamente no significativa). La
edad del diagndstico de EH en estos pacientes con EC fue sig-
nificativamente menor que en los que no la tuvieron (mediana
105 dias, rango 2-450 vs 120, 0-270; p < 0,05) (Tabla III).

Como tratamiento definitivo hemos utilizado varias téc-
nicas quirdrgicas: 49 Swenson, 29 Soave (1 paciente opera-
do inicialmente segtn técnica de Duhamel en otro centro),
14 pacientes se abordaron por via transanal (de las que 6 se
asistieron por laparoscopia) y 2 operaciones de Lester-Mar-
tin en formas célicas totales. Uno era candidato a trasplante
hepatointestinal y falleci6 en la espera del mismo. Otro con
aganglionismo cdlico total con afectacion intestinal precisa
nutricién enteral nocturna domiciliaria. Ninguno de estos
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TablaIIl  Resultados de los ultimos 100 casos con E. Hirschs-

prung (H. La Paz 1992-2004)

1992-1997 1998-2004
Localizacion
* Rectosigmoideo 32 42
e Colico 9 5
o AR 4 8
Manometria
e RAI- 20 33
e RAI + 3 2
* Dudosos 8 5
Enterostomias 30% 6,7%
Enterocolitis 10 10
Técnica quirdrgica
e Swenson 32 17
e Soave 11 18
e Transanal 0 14
e Lester Martin 2 0
Continencia**
¢ Buena 27 29
* Regular 2 S
¢ Mala 0 2

*AE: aganglionismos extensos (cdlicos totales y con afectacion
intestinal). **Datos referentes a 65 de los 100 pacientes.

pacientes con sindrome de intestino corto estdn con nutricion
parenteral en este momento (Tabla III).

La edad en el momento de la rectocolectomia fue signi-
ficativamente menor en los casos mds recientes: mediana
de 9,7 meses; rango 0,3-81,4 vs 16,36 meses; 1,21-300,8; p
<0,05).

Sufrieron complicaciones postoperatorias 16 pacientes:
5 cuadros obstructivos por sindromes adherenciales (2 con
dehiscencia de la anastomosis intestinal), 5 infecciones o
dehiscencia de la herida quirdrgica (1 eventracién y 1 evis-
ceracion) y 6 prolapsos del estoma (3 de los cuales habian
padecido obstrucciones intestinales).

Analizando la evolucién a la largo plazo hemos encon-
trado 7 niflos con estrefiimiento, tratados todos de forma con-
servadora y con tendencia a la mejoria con el crecimiento del
nifio en todos los casos excepto en una que requiri6 la reali-
zacion de anoplastia por estenosis anal.

De los 65 pacientes evaluados sobre el grado de conti-
nencia segun la escala de Holschneider (Tabla IT), 56 tienen
una continencia buena (10-13 puntos), 7 regular (5-9 puntos)
y 2 mala (< 4 puntos, ambos aganglionismos extensos), no
encontrandose diferencias significativas en los dos periodos
ni segun las técnicas utlizadas en el tratamiento quirtrgico
(Tabla III).
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De toda la serie fallecieron 3 nifios: 2 por EC y 1 en espe-
ra de trasplante intestinal.

DISCUSION

La enfermedad de Hirschsprung debe sospecharse siem-
pre ante la presencia de cuadros de obstruccién intestinal o
estrefiimiento persistente durante la infancia, especialmente
durante los primeros meses. Debe ser por lo tanto bien cono-
cida por pediatras y cirujanos para su diagndstico y trata-
miento precoces.

Nuestros pacientes con EH tenian unas caracteristicas epi-
demioldgicas bien definidas y conocidas: predominio del sexo
masculino en las formas rectosigmoideas (3:1), que desapa-
rece en las colicas totales (Tabla I). También confirmamos
que nuestra proporcion de casos familiares (12%) coincide
con la publicada en la mayorfa de las series (5-15%)© 1-13) y
que ademds los pacientes con antecedentes familiares tienen
mds posibilidades de padecer enfermedades mds extensas que
los casos esporddicos: s6lo 4 de los 12 casos familiares pade-
cfan formas rectosigmoideas.

Nuestra incidencia de pacientes con sindrome de Down
(5%) es baja, en comparacion con la descrita entre el 10-15%
de la mayoria de las series conocidas!'2 4 y también hemos
observado un comportamiento diferente en nuestros pacientes
con respecto a los resultados publicados por Puri y cols. en
1994, que pronosticaban una mayor morbilidad a corto y lar-
go plazo en estos nifios con EH y sindrome Down(. En nues-
tra experiencia no se ha comprobado mayor morbimortalidad
en los enfermos con sindrome de Down: ninguno ha fallecido;
no han tenido mds episodios de enterocolitis que el resto y la
continencia a largo plazo ha sido buena en todos excepto en 1,
que presentaba afectacion extensa del colon, no desestimando
en ningun caso el tratamiento quirdrgico definitivo(4.

El diagnéstico de sindrome de Ondine en uno de nuestros
pacientes suma un caso mds a los pocos publicados de aso-
ciacion entre estas dos entidades, englobadas dentro del gru-
po de las neurocristopatias por producirse ambas como resul-
tado de una alteracion en el desarrollo de los tejidos deriva-
dos de la cresta neural. Nuestra incidencia coincide con la de
las demds series publicadas (1-2%)¢-19, aunque la evolucién
de nuestro paciente ha sido significativamente mejor al no
precisar actualmente asistencia ventilatoria nocturna, ni pre-
sentar secuelas neuroldgicas como hipotonia o epilepsia.

En cuanto a los procedimientos de diagndstico, hemos
encontrado en los estudios manométricos un porcentaje de fal-
sos negativos (RAI +) préximo al 8%, comparable a otras
series®19, contribuyendo en casi la mitad de estos resultados
los 2 nifios con aganglionismos extensos en los que la diferente
inervacion intestinal puede justificar variaciones en los resul-
tados de la manometria@?. En base a nuestra experiencia reco-
mendamos, por lo tanto, la manometria como método sensible
y especifico en el diagnéstico de la EH inclusive en el periodo
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neonatal. Todos estos resultados fueron contrastados con el
estudio anatomopatoldgico en biopsias histoquimicas por suc-
cién (con pinza de Noblett), resultando ser ésta una técnica sen-
sible, especifica y segura, proporciondndonos la confirmacion
diagndstica preoperatoria en el 93% de los casos.

El hallazgo de las malformaciones digestivas como las mas
frecuentes en estos pacientes nos parece interesante ya que, sin
afectar al prondstico final de la EH, si han influido en la opcién
terapéutica adoptada predisponiendo a la realizacién de ente-
rostomias en algunas formas rectosigmoideas que se hubieran
podido tratar en un solo tiempo quirtrgico. Para conocer la ver-
dadera frecuencia con que hemos recurrido a la derivacion
intestinal hemos excluido, ademas de los casos anteriores,
los nifios con aganglionismos extensos tratados siempre con
ileostomia o yeyunostomia como paso previo al descenso y los
trasladados de otros hospitales ya enterostomizados (més fre-
cuentes en los tdltimos afios), observando una tendencia clara
a realizar la operacion curativa sin enterostomia previa y a una
edad significativamente menor en los dltimos afios.

Los resultados de las distintas técnicas quirtrgicas en el
tratamiento de la EH han variado poco, siendo la principal
diferencia en el tratamiento actual el menor nimero de ente-
rostomias realizadas, 1a menor edad del paciente en el momen-
to del tratamiento definitivo y la tendencia al abordaje tran-
sanal en las formas rectosigmoideas( 2b.

Comprobamos que en nuestra experiencia la EC sigue
siendo la principal complicacion y la Gnica causa de muerte
directa en los pacientes con EH, sin observarse cambios en
su incidencia con el paso de los afios y sin que la mayor exten-
sién del aganglanionismo favorezca su aparicion®?. Asimis-
mo hemos podido comprobar que los pacientes con EC y ente-
rostomia no tienen menor riesgo de padecer nuevos episodios
ni que tampoco el tratamiento quirdrgico definitivo sea un
factor protector frente a esta complicacion.

No hemos encontrado diferencia en cuanto a continencia
en los pacientes mds antiguos y los tratados mds recientemen-
te, ni seguin la técnica quirtrgica realizada en el descenso. Tras
el analisis de la continencia en 8 de los 10 AE valorables (en
esta valoracion descartamos dos casos: uno con ileostomia y
el otro fallecido), observamos que cuatro (50%) tienen pun-
tuaciones inferiores a 8 en la escala de Holschneider (a expen-
sas mayoritariamente del incremento en la frecuencia de las
deposiciones y de la menor consistencia de las heces), lo que
se justifica por las diferentes caracteristicas anatdmicas de iner-
vacion intestinal y la necesidad de una anastomosis ileoanal
siempre en el tratamiento quirdrgico final. Esta evolucion es
esperable en este tipo de pacientes, en los que de cualquier
manera, los resultados son buenos en la mitad de los casos como
en otras series publicadas).

En conclusidn, la EH puede tratarse con éxito en la mayo-
ria de los casos. Exceptuando las formas largas o aquellas con
enterocolitis graves puede ser solucionada sin enterostomia, en
un tiempo y en los primeros meses de la vida, con resultados simi-
lares a los obtenidos con politicas mds antiguas en 2 0 3 tiempos.
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