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INTRODUCCION

Definicidn

La enfermedad de Hirschsprung (EH) es una enfermedad congénita infrecuente,
caracterizada por la disfuncion de la motilidad del sector distal del tracto digestivo, el
cual presenta una incapacidad para propulsar el contenido, generando una oclusion
funcional. Esto se debe a la falta de células ganglionares de los plexos nerviosos:
submucoso Meissner y mientérico de Auerbach, por lo que también se la denomina
Aganglionosis coli o aganglionosis coldnica '-3. Es considerada una Neurocristopatia,
por su origen embriolégico derivado del desarrollo del sistema nervioso entérico
(SNE) que se origina en la cresta neural. Por mucho tiempo fue conocida como
megacolon congénito, término acufiado originalmente en latin (megacolon
congenitum), lo que no es del todo correcto, como veremos mas adelante '3. También
se puede encontrar como megacolon aganglionico o aganglionosis intestinal

congénita “.

En el 90% de los casos los sintomas se identifican en la etapa neonatal y es una
de las principales causas de oclusion intestinal del recién nacido®®, afectando a 1 de
cada 5000 nacidos vivos aproximadamente 3-7. Es también la alteracion de la
motilidad intestinal mas comun 8. Entre 1980 y 2005 se constaté un aumento de los
casos, pero probablemente esto se deba a mejoras en los registros 8.

El tratamiento de esta enfermedad es multidisciplinario. Desde el punto de vista
quirurgico, consiste en la reseccion del sector aganglidnico, reconstruyendo el transito
con la preservacion de la funcion intestinal. Es importante destacar el rol fundamental
de la familia, tanto en el preoperatorio como el postoperatorio dado que la mayoria de
los pacientes requiere un estrecho seguimiento por estrefiimiento, lavados coldnicos
o cuidados de las ostomias en el preoperatorio, dilataciones en el postoperatorio
inmediato, asi como para poder identificar y tratar a tiempo los episodios de colitis.
Se trata de una enfermedad crénica que requiere un seguimiento a largo plazo para

mantener una funcion y calidad de vida adecuada.



Importancia del tema

Aproximadamente el 80% de los casos corresponden a la presentacién “clasica”
de la enfermedad, con afectacion recto-sigmoidea. El tratamiento de esta forma de
presentacion es bastante consensuado y no genera mayores discrepancias a nivel
mundial. Sin embargo, para las demas formas de presentacion, la clinica es mas
variable, no existe consenso en la técnica quirurgica a utilizar y en nuestro medio no
hay al dia de hoy un trabajo recopilando estos casos. Desde hace cierto tiempo, el
abordaje laparoscopico ha ido ganando lugar en el tratamiento de patologias de la
edad pediatrica, y la incorporacién del mismo para esta patologia en nuestro medio
es reciente, no habiendo sido aun reportado en un trabajo escrito, y presenta
especiales ventajas en aquellos casos que afectan segmentos mas alla de recto-
sigmoides. Por estas razones, hemos decidido abordar estos dos aspectos de la
patologia en este trabajo escrito: la enfermedad de Hirschsprung de segmento largo
y el abordaje laparoscopico del mismo.

Objetivos

Los objetivos del presente trabajo son realizar una revision de la literatura sobre
la patologia en sus formas de presentacion con afectacion mas extensa y las distintas
opciones terapéuticas, con especial énfasis en la resolucién por via laparoscoépica o

mediante abordaje combinado.

Analizaremos también la situacion en el Centro Hospitalario Pereira Rossell
desde agosto de 2016 hasta Marzo de 2024, continuando con el ultimo estudio hecho
en la Clinica Quirurgica Pediatrica sobre la patologia y completando un analisis que
abarca los ultimos 18 afios.



Resena historica

Muchos historiadores concuerdan con que el primer registro historico de la
enfermedad surge en Shuruta Samhita, un texto escrito en sanscrito que data de los
afnos 1200 a 800 AC, donde se recopilan las notas de Raveenthiran, un cirujano de la
antigua India®"'. En éste se hace referencia a una patologia que muy probablemente
se tratase de aganglionosis coldnica. Sugiere el tratamiento con cirugia, la cual debido
a la traduccion es dificil de asegurar, pero muy probablemente se refiera a una
colostomia en el colon sigmoides o al menos una enterotomia para degravitar su

contenido™©.

En 1691, Frederick Ruysch realizé la descripcion de una autopsia en una nifa
de 5 afios que impresiona corresponder a un caso de esta patologia. La nifia
presentaba una gran dilatacion del colon, la cual denomin6é enormis intestini coli

dilatatio 1911,

Fue en 1886 que el profesor Harald
Hirschsprung dio a conocer al mundo el
Megacolon Congénito, luego de que presentara
en Berlin 2 casos de pacientes pediatricos que
habian fallecido a los 7 y 9 meses de edad"’ 7’211~
3. El mismo los habia tratado y hecho las
autopsias luego de su fallecimiento. Los 2

pacientes tenian en comun que soélo lograban

movilizar con enemas, presentando gran mejoria

y que rapidamente volvian presentar sintomas de

llustracion 1 - Harald Hirschsprung - Am. Jnal of

oclusion. En ambas autopsias encontré una dseses

marcada dilatacion del colon y un recto de menor tamafio de lo habitual, adjudicando
la etiologia al sector dilatado. Para principios del SXX, la patologia era conocida como
Enfermedad de Hirschsprung en honor al primer pediatra de Dinamarca, quien a pesar
de no haber sido cirujano ya habia hecho considerables publicaciones sobre
patologias como atresia de eséfago y estenosis hipertrofica del piloro, y al que
principalmente le debemos la publicacion y difusiébn de caracter cientifico de esta

patologia *7-



Sin embargo, previo a Hirschsprung existieron al menos 20 descripciones de la
patologia que fueron recogidas por Finney en un articulo de 1908, y que Hirschsprung

probablemente desconocia®?.

En 1898, Frederick Treves trata una paciente realizando una colostomia y luego
resecando colon descendente, recto-sigmoides y canal anal, generando un neo-ano
de pequeiio diametro 4. El cirujano desconocia la fisiopatologia, pero se adelanté a
su época, asumiendo que la patologia se encontraba en el sector distal y no en el
dilatado. La paciente no solo sobrevivid, sino que presentaba continencia. Fue
operada 67 afos después por una oclusion por bridas y se publico su caso en una
carta al editor de la revista The Lancet. Hasta el momento presentaba una vida activa

con buen control de esfinteres 1214,

En 1905 Tittel reconoce la ausencia de células ganglionares en un caso de
estrefimiento severo, y Dalla Valle en 1920 reconoce lo mismo en un caso con
recurrencia familiar. Para 1940, Tiffin sugiere que la dilatacion proximal es

consecuencia de la oclusion funcional a nivel distal °.

En 1946 Ehrenpreis reconocio la aganglionosis como la etiologia, describiendo
a la enfermedad como una disfuncién en la evacuacion. Hasta entonces los
tratamientos buscaban la extirpacion del sector dilatado, asumiendo que esta era la

etiologia 3.

Fue en 1948 que Swenson y Bill plantearon en un
estudio experimental la reseccion de rectosigmoides
con preservacion del esfinter, completando la cirugia
con una anastomosis colorrectal ’. Realizaron el primer
procedimiento exitoso sin colostomia, marcando el
inicio del tratamiento efectivo de la enfermedad °. Ese
mismo afo, Zuelzer y Wilson reportan por primera vez
la aganglionosis coldnica total (ACT) dentro de un
grupo de casos que incluia todas las formas de

presentacion. Sugieren que la enfermedad puede

llustracion 2 - O. Swenson -I. History of

medicine, Med Sch. Boston afectar todo tubo el digestivo y consideran que deben

ser tratadas de forma quirurgica, realizando al menos una ostomia en el sector sano



mas distal posible 2'%. Pasaron 5 afios desde este trabajo hasta que Sandegard
reporto el primer procedimiento exitoso en ACT 6 .

El procedimiento descrito por Swenson era efectivo pero técnicamente
demandante, con alto riesgo de lesion a nivel de los nervios pélvicos durante la
reseccion, por lo que Duhamel, en 1956, propone una novedosa cirugia buscando
evitar estas lesiones 7. La técnica de Duhamel seria minimamente modificada por
Grob en 1959, volviéndose una de las cirugias mas utilizadas hasta el dia de hoy °. A
pesar de lo demandante que podia resultar su técnica, Swenson reporté 200 casos
exitosos operados en 10 afios, en 1957 °.

En la década de 1960 surgen varias técnicas. Casi en
simultaneo, Soave, Boley y Denda describen una técnica
similar a la descrita por Yancey en 1952, en la que generaba
un manguito seromuscular del sector aganglionico,
descendiendo el sector sano a través de este y que
denominaria Pull-through?’. Yancey, de origen

afrodescendiente, publicé su técnica en una de las pocas
revistas que le aceptaba el articulo sin discriminacién, pero por
esta razén no fue conocida por gran parte de la comunidad
cientifica. La diferencia radicaba principalmente en que
Yancey seccionaba el colon sano previo al labrado del
manguito seromuscular, mientras que los otros seccionaban el

sector aganglionico una vez que ya estaba descendido. Soave,

por su parte, propone en 1964 el descenso dejando un

llustracion 3 - a) A. Yancey - Emory

que Yancey y Boley sugieren la anastomosis termino-terminal - Sch of Medicine
b) F.Soave — His. Of Med. Himetop

en primera instancia 7. Denda y Katsumata propusieron lo

moncone generando una anastomosis sin sutura '8, mientras

mismo 1966, pero su texto fue escrito en japonés por lo que pasé desapercibido en
la cultura occidental®. Por esta razon se puede encontrar la técnica descrita como

Soave, Soave Boley, Yancey-Soave y Soave-Denda-Boley.



Al mismo tiempo, Martin propone una técnica especifica
para las aganglionosis de segmentos mas largos, con una
anastomosis latero-lateral de ileon y el colon aganglionico con
el fin de aumentar la absorcion hidroelectrolitica en la mucosa
del colon, disminuyendo asi la consistencia y frecuencia de las
deposiciones °. Por afios esta seria la técnica mas utilizada en

los casos de ACT.

lustracion 4 - L. Martin -

Cincinnati Ch’s Hospital Recién en la década de 1970 aparecié la nutricidn

parenteral (NP), lo que generd un cambio radical en el manejo de estos pacientes,

principalmente en aquellos con EH largo y ACT 8.

Con el surgimiento de la laparoscopia en 1994, Smith realiza un Duhamel
utilizando este abordaje, y un afo después Georgeson publica el abordaje
combinado, realizando la diseccion abdominal por via laparoscopica y completando

la cirugia con una diseccion por via perineal, similar a la realizada por Soave ”.

Llegando al final del siglo XX de la Torre publica el
Soave endoanal, en la que realiza toda la cirugia por via
endoanal sin abordaje abdominal’®. Esta revolucionaria una
vez mas la historia de la cirugia de la EH, adoptandose como
técnica de eleccion en muchos centros alrededor del mundo,
incluyendo en nuestro medio. La premisa fundamental radica

en que aproximadamente el 80% de los casos se pueden

resolver sin la necesidad de abordar el abdomen, por lo que
en 4 de cada 5 pacientes se podria resolver la patologia /strocions-LdelaTorre-Chs Hptal

Colorado

enteramente con esta técnica 7°.

Al dia de hoy se continuan utilizando principalmente las técnicas descrita por de
la Torre por via endoanal, asi como Georgeson, Duhamel y Swenson por via
laparoscopica, cobrando mucha importancia en los ultimos afios el abordaje con

cirugia robdtica.

En nuestro centro hospitalario se ha adoptado el abordaje endoanal descrito por
de la Torre en todos aquellos casos que consideramos innecesario el abordaje
abdominal, y desde la inclusién de la laparoscopia realizamos principalmente la

técnica de Swenson laparoscopico en aquellos que si lo requieren.
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CARACTERISTICAS DE LA PATOLOGIA

Epidemiologia

La enfermedad tiene una incidencia anual aproximada de 1 de cada 5.000 recién
nacidos (RN) vivos 3820 entre 1y 2,6 de cada 10.000 segun las distintas series a
nivel mundial 8. Afecta principalmente a varones, con una proporcion de 4 a 1. Esta
relacion varia si consideramos el segmento afectado, siendo 1,5 a 1(varones:mujeres)
en la EH de segmento largo y casos sindrémicos, que describiremos mas adelante
7820 | a mayoria de los casos son esporadicos, representando los casos familiares
solo el 4%, y donde la relacion es 3:1 con mayoria mujeres ’. Se ha observado una
variabilidad étnica, siendo mas prevalente en Afroamericanos, hasta 4,1 cada 10.000

RN, para seguir con 2,5 en asiaticos y 1,9 cada 10.000 RN en caucasicos °.

Clasificacion

El segmento afectado siempre incluye el recto, variando su limite en sentido
proximal. Para clasificarlo se toma en cuenta este ultimo. No se ha desarrollado un
verdadero consenso para la denominacion de la clasificacién, pero desde 2021 ha
sido bastante difundida la clasificacion desarrollada por la American Pediatric
Surgeon Association (APSA)?%-22 | donde se distinguen 5 tipos:

e Aganglionosis de segmento corto o EH de segmento corto (EHC): afecta
hasta la unién descendento-sigmoidea.

e Aganglionosis de segmento largo o EH de segmento largo (EHL):
afectacion proximal a la unidon descendento-sigmoidea, pero con células

ganglionares en colon.

e Aganglionosis coldnica total (ACT): aganglionosis de todo el colon y hasta

5cm proximales a la valvula ileocecal

e Aganglionosis de intestino delgado (AID): proximal a los ultimos 5 cm de
ileon hasta 20cm del angulo de Treitz.

e Aganglionosis total (AT): proximal a 20 cm del angulo de Treitz.



Ag. Intestinal Total:<1%
<20cm ganglionares desde el angulo N\

de Treitz

\ Y EH de segmento largo.:15%
\\ - Aganglionosis proximal a la unién
N 4 e | descendento-sigmoidea, pero con
\ S~ / cél. ganglionares en colon
- T S < }_//‘//\‘_ 4
A\ v W
Ag. de Intestino delgado :5% : — N —
Aganglionosis proximal a 5cm de la \ Y = ) )
vélvula ileocecal ) N N V p
\
N “ . L Seod,
Ag. Colénica Total: 8% / .
Aganglionosis de todo el célony no /
>5cm de ileon ) \ ) ¥ EH de segmento corto: 72%

Aganglionosis hasta la unién
descendento-sigmoidea

llustracion 6 - Clasificacion por segmento afectado y su distribucion

La aganglionosis de segmento corto o EHC también es conocida como de
segmento clasico. Aquella que presenta afectacion del intestino delgado mas alla de
los 5cm distales del ileon puede ser encontrada como aganglionosis extensa. La AID
y la AT son probablemente las que presentan mayor discrepancia en las
clasificaciones, ya que algunos consideran total a partir de 30, 40 y 50 cm del angulo
de Treitz 224, En este trabajo nos referiremos a la AT segun la clasificacion de la
APSA.

Una revisién que incluyo 66 articulos desde 1990 a 2018 encontré una gran
variabilidad en la forma de referirse a las distintas presentaciones
anatomopatoldgicas y determiné que un 72% (62-83%) correspondian a segmento
corto, 15% (5-24%) a segmento largo, 8% (1-20%) a ACT y 0-11% a aganglionosis
de intestino delgado 22,

En muchos textos se hace mencién a la aganglionosis de segmento ultracorto,
término discutido por muchos especialistas. Se ha propuesto la definicion como la
ausencia de células ganglionares en los ultimos 3 a 4 cm de recto. Sin embargo, Pefia

y muchos otros especialistas sostienen que normalmente el ser humano presenta

11
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ausencia de células ganglionares en el sector mas distal del recto, por encima de la
zona pectinea’. Diferenciar si se trata del sector aganglionar normal o de una

enfermedad de Hirschsprung es algo dificil de responder al dia de hoy.

La literatura muestra que la mayoria de estos pacientes logra un buen manejo
con el uso de laxantes y terapias médicas, mientras que los defensores de este
diagndstico proponen la miectomia como técnica quirdrgica para tratar la

enfermedad’.

Por ultimo, existe una forma de presentacion controversial donde las lesiones
se presentan de forma parcheada, intercalada por segmentos sanos. Hasta el
momento hay reportados en el entorno de 30 casos a nivel mundial®>2%. La forma de
presentacion no suele tener correlacion directa con el segmento afectado, siendo la
clinica muy variada. Habitualmente, el diagndstico es retrospectivo con la pieza de
anatomia patologica. La forma de tratamiento definitivo no es consensuada y se ha

adaptado a cada caso.



Etiopatogenia y Fisiopatologia

La alteracion que daria lugar a la aganglionosis parece originarse en la etapa
embrionaria donde se origina el tubo neural, momento en el cual el embrion esta
compuesto por 3 capas: Ectodermo, mesodermo y endodermo. Las células
ganglionares que forman el SNE se originan de la cresta neural, una estructura que
aparece en el embrion a partir de la 3ra semana de gestacion al plegarse los bordes
de la placa neural, que corresponde a un sector engrosado del ectodermo. Algunos
investigadores proponen la denominacion de la cresta neural como una 4ta capa,
dada la importancia y la variedad de células que se originan de ésta’. Mas aun, se
reconocen a las patologias derivadas de las alteraciones embriologicas originadas en
esta capa como Neurocristopatias. El plegamiento de la cresta neural va a dar lugar
al tubo neural, que luego deriva en el sistema nervioso central (SNC)?’. Mientras tanto,
neuroblastos de la cresta neural migran caudalmente dando origen a distintas
estructuras, entre ellas el SNE 2. La migracion se produce desde el eséfago hasta
el ano, entre la 4ta y 7ma semana de gestacion, formando el plexo mientérico por
fuera de la capa circular hacia la 122 semana, y entre esta y la 16® migran a la
submucosa 828, La capa muscular longitudinal se forma por fuera, dejando el plexo

mientérico de Auerbach en medio 28.

Esta migracion esta guiada por propiedades celulares intrinsecas y su
interaccidon con el entorno, como el acido retinoico del medio y factores de
transcripcién del gen HOX 8. En la EH, este proceso se detiene, dejando el sector mas
distal carente de los plexos del SNE. Dado que la migracién es en sentido craneo-
caudal, el recto siempre se ve afectado, mientras que el limite proximal es variable.
Por otra parte, la inervacidon proveniente de las cadenas simpaticas y parasimpaticas
del plexo pélvico tienen un origen embriolégico diferente, razon por la cual se
conservan en las aganglionosis e incluso presentan cambios caracteristicos que

pueden contribuir a realizar el diagnostico?.

Se han identificado al menos 5 niveles donde se puede generar la alteracion en

la migracién generando la aganglionosis, los cuales pueden ser 3°:

e menor pool de neuroblastos disponibles para la migracién,

13
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mutaciones genéticas no relacionadas directamente con el proceso migratorio

pero que inciden en el desarrollo del mismo,

alteraciones por mutaciones somaticas y/o en lineas germinales que afectan

directamente la sefializacién y el proceso migratorio,

Neuroblastos anormales o defectuosos que no logran la diferenciacion y/o

desarrollo de los plexos,
Alteraciones del medio loco-regional que afectan la migracion,

Se han demostrado causas posibles en todos estos niveles. Algunas de las mas

relevantes son:

En cuanto a la disponibilidad de neuroblastos, sabemos que se requiere una
minima cantidad de estos para mantener la comunicacion célula-célula. Se
ha demostrado que la migracién se puede ver interrumpida por escasa
proliferacion de neuroblastos, llegando menor numero de estos a los sectores

mas distales &.

Se ha establecido una relacion con la respuesta inmunolégica, independiente
de los neuroblastos y sus procesos de migracion, identificando un aumento
de la expresion del Complejo Mayor de Histocompatibilidad Il (MHC II) al
igual que la Molécula de Adhesion Intercelular 1 (ICAM-1) la cual participa en
los procesos inflamatorios y en la adhesion de los leucocitos. A su vez, se
han medido aumentos de IgG e IgM en los sectores aganglionares y zonas

de transicion 28,

Las vias de sefalizacion son probablemente la causa mas estudiada y donde
contamos con mayor cantidad de evidencia. En modelos animales se han
identificado mutaciones en los genes de la endotelina y SOX-10 que generan
maduracion precoz de las células de la cresta neural impidiendo su migracion
a distancia®. Por otra parte, la glicoproteina SHH pareceria también influir en
la sefalizacion ya que se ha visto un gradiente de expresion de la misma en
la lamina propia, desde el sector ganglionar hacia el aganglionar. En
experimentos donde se inhibié su secrecion se produjo aganglionosis 8.
Ademas, esta muy bien documentada la relacion entre le protooncogén RET
y la EH. La baja expresion del mismo se correlaciona con una baja expresion



del Factor Neurotrofico derivado de células gliales (GDNF), el que a su vez se
ha visto poco expresado en los sectores aganglionares, en contraposicion a

los normoganglionares.

e La alteracién en el microambiente dado por cambios en la matriz extracelular
(MEC), determinados genéticamente, podrian llevar a alterar la migracion, el
desarrollo de las células ganglionares o incluso la apoptosis de estas. Se ha
identificado una alteracién de la MEC y sus componentes en el sector
aganglionar 2. Se comprobé una baja expresidn de neuroliginas 1y 2 en los
sectores aganglionares, acompanado de una alta expresion de fibronectina,
lo que lleva a plantear como posible causa una alta expresion de fibronectina
que disminuye la expresion de neuroliginas 1 y 2 con la consecuente

hipoplasia de las células ganglionares 2.

Son muchos los factores influyentes que se pueden alterar generando la
enfermedad. De hecho, en cuanto a la predisposicion genética, solo un 20% se asocia
con una mutacion unica, mientras que el 80% lo esta con alteraciones multigénicas,
ligadas al sexo y con un patron no mendeliano & Es por esto que la mayoria de los
expertos plantea que la etiologia es multifactorial '. Experimentos con ratones
mutantes con predisposicidn genética a desarrollar aganglionosis en los que, variando
la disponibilidad de micronutrientes como el acido retinoico, la enfermedad igual se
presentaba de forma variable, por lo que quedaban variables no controladas que

influian en el proceso’.

Las células ganglionares no son las unicas alteradas. Se han identificado
también alteraciones en las células de Cajal, las cuales cumplen funcién como
marcapasos de los movimientos peristalticos y los mastocitos, células del sistema
inmune que median procesos de tipo alérgico pero que ademas se cree que tienen
un papel fundamental en la angiogénesis, cicatrizacion y tolerancia inmune. Estos
ultimos se encuentran en intima relacidn con las fibras nerviosas y es posible que
tengan un rol fisiologico en la secrecion de factores de crecimiento y la hipertrofia e

hiperplasia de los troncos nerviosos .

Existe también una teoria que sostiene que la aganglionosis se deberia a una
lesion isquémica 3'. Se basa en el hecho de que existen casos de aganglionosis
segmentaria e hipoganglionosis adquirida. Se ha reportado que, de los tejidos
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componentes del intestino, el nervioso es el mas sensible a la isquemia. En 4hs se
genera la muerte de las células ganglionares. Se plantean 4 mecanismos

fisiopatologicos®':
e Detencion de la migracion por isquemia intrauterina.
e Episodio isquémico que genera la pérdida de las células ganglionares.

e Arterias anormales generan isquemia leve que afecta solo las células

ganglionares.

e Latensidn mecanica generada por las arterias anormales resulta en

alteracion de las arterias a la altura de la zona de transicion.

Esta teoria tiene sustento en varias observaciones anatomopatoldgicas. Se
reportaron series de EH con 32% de arterias andmalas ubicadas en la zona de
transicion3'. Al separarlos por longitud de segmento afectado se vio que se daba en
25% de los de segmento clasico, 0% en largos, 80% en colonicos totales 31. Al
separarlos por edad observaron: <1 afio 15%, 1-3 afios 38% y >3 afios 75% 3'. Esta
teoria propone que en las aganglionosis totales la anomalia vascular detiene la
migracion de los neuroblastos, mientras que en los segmentos cortos genera tension
a la altura de la zona de transicidn, generando un cambio en la pared de la arteria con
la consecuente hipovascularizacion de la zona, lo que detiene el desarrollo de los

plexos 3.

Desde el punto de vista fisiopatologico, la falta de los plexos ganglionares
provoca la disregulacion del peristaltismo del sector afectado, el que a su vez presenta
una alterada produccion del 6xido nitrico y exagerada estimulacion colinérgica
extrinseca, lo que produce espasmo permanente del segmento aganglionar®. El
sector sano acumula el contenido que no puede progresar distalmente, generando
sobre-distension, lesion de la pared muscular y fibrosis, llevando progresivamente
también a una alteracién del sector sano. Este ultimo aspecto esta siendo estudiado
al momento de la redaccidon de este trabajo por el Dr. de la Torre en el Children’s

Hospital Colorado.

Se ha identificado un déficit en la secrecién de IgA y otras alteraciones de la
barrera mucosa, lo que sumado a la estasis del contenido de la luz intestinal favorece

el sobrecrecimiento bacteriano y la traslocacion bacteriana 3. Esto en la evolucién



lleva a la Enterocolitis asociada a Hirschsprung (ECAH), una entidad propia de esta
patologia que se presenta como complicacion de la misma hasta en un 54% de los
pacientes, siendo el principal factor de morbi-mortalidad de la enfermedad30:33,
Ahondaremos en este tema en un apartado exclusivo para la misma comprendido en

las complicaciones.

Todo esto lleva a las manifestaciones clinicas de retraso en expulsion del
meconio, distension abdominal, intolerancia alimentaria y vomitos biliosos 2. Puede

presentarse con perforacion ileal, cecal o apendicular?.

Genética

La relacion entre la EH y mutaciones genéticas ha sido muy bien documentada,
y la mayoria se debe a patrones de herencia no mendelianos con penetrancia
incompleta, pudiendo haber incluso portadores de mutaciones sin aganglionosis 28.
En los casos de EH de segmento corto, la incidencia familiar va de 3,6 a 7,8%, segun
diferentes series®. Sin embargo, cuanto mayor es el segmento afectado, mayor es la
incidencia familiar, llegando hasta 50% en casos de ACT y AID3* .

El 70% de los casos son aislados, no sindromicos ©, cuyo patron de herencia es
variable y ha sido reportado como no Mendeliano, con baja penetrancia y ligado al
sexo en la mayoria de los casos 34. Se estima que incluso con un muy alto riesgo la

probabilidad de desarrollo clinico es de 1 en 120 8.

En los casos sindromicos se ha observado herencia Mendeliana, pero no ha
sido aclarado si estas mutaciones son la causa o si favorecen otras vias que generan
mayor susceptibilidad a la aganglionosis 3. El riesgo de recurrencia entre hermanos

es 4%, 200 veces mayor que en la poblacién general 2830,

La mayoria de los casos estan vinculados a una mutacion del protooncogén RET
828 cuyo patron de herencia en los casos sindromicos y familiares parece ser
autosémico dominante 34. Existen al menos 100 mutaciones de este gen y su
asociacion con la EH es principalmente debido a la pérdida de su funcién®. De los 11
genes determinados en las mutaciones vinculadas a la EH hasta el momento, 9
comparten las cascadas de sefalizacion determinadas por el gen RET. Las

mutaciones de este protooncogén se asocian a 15-35% de los casos esporadicos y
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50% de los familiares &34 Existe un haplotipo del gen RET “protector”,
infrarrepresentado en los pacientes con EH 28,

Este vinculo con mutaciones en el protooncogén RET lleva a una asociacion
con el Sindrome de Neoplasia Enddcrina Multiple (MEN), de la que hablaremos mas
adelante. Esta incidencia es mayor en pacientes con EHL. La mutacion RET C620,

causante del MEN2A, se ha reportado hasta en 50-54% de los pacientes 3035

Otros genes asociados: GDNF, NRTN, SOX10, EDNRB, EDN3, ECE1,
ZFHX1B, PHOX2B, KIAA1279, TCF43* y el complejo Hedgehog-Notch 3.

Por otra parte, existen anomalias cromosdmicas hasta en 12% de los pacientes
con EH 3*. Ahondaremos en este aspecto mas adelante, donde trataremos las

asociaciones lesiones y presentaciones sindromaticas de la enfermedad.

Factores de riesgo

Como mencionabamos previamente, la mayoria de los investigadores
concuerdan con el origen multifactorial de esta patologia. Distintos estudios se han
enfocado en objetivar factores de riesgo mas alla de las alteraciones genéticas y
cromosomicas. Entre estos, un estudio que recogio los datos de todos los pacientes
con EH atendidos en Suecia durante 30 afios concluy6 que:

e Los hijos de madre con la obesidad (IMC=30) durante el 1er trimestre de

gestacidén muestran un riesgo hasta 2 veces mayor de presentar EH 6.

e Los hijos producto de 3 gesta o posterior mostraron riesgo levemente

aumentado de presentar EH 36,
e Los pacientes con EH tienden a desarrollar partos pretérminos 6.

e La edad materna habia sido correlacionada en estudios previos, pero este no
presentd los mismos resultados 6. No parece tener asociacion con
prematuridad ya que el SNE alcanza su madurez a mediados de la gestacion,
por lo que el parto pretérmino no deberia afectar mayormente el desarrollo 8.

No encontrd asociacidn entre diabetes, preeclampsia o habito tabaquista
maternos y la EH de los hijos .
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Asociacion Lesional

La EH presenta asociacion lesional hasta Asociacién lesional

en 29% de los casos 7. Si consideramos los oftalmolégicas 43%
desordenes funcionales, pueden llegar a urolégicas 14-21%
asociarse hasta en un 50% '. Las asociaciones cardiacas 5%
lesionales mas frecuentes son: oftalmologicas auditivas 5%
(43%); urologicas (14-21%); gastrointestinales gastrointestinales 2.80%
(atresias 'y malrotacion 2,8%); cardiacas Del SNC 2%

(defeCtOS Septales 5%), auditivos (50/0) Y  Tabla 1- Principales asociaciones lesionales
anomalias del SNC (agenesia del cuerpo calloso
2%) 8.

Hasta el 12% de los pacientes con EH tienen anomalias cromosémicas®. Estas
anomalias son causantes de hasta el 50% de las asociaciones lesionales que
presenta la EH 34.

Entre las patologias asociadas se pueden desarrollar algunos tumores como
neuroblastoma, feocromocitoma y carcinoma medular de tiroides 34. Ahondaremos en

estos en el apartado sobre postoperatorio y seguimiento.

Trisomia 21

De estas alteraciones cromosdémicas, el 90% corresponde a trisomia 21 o
Sindrome de Down (T21) . El vinculo entre la EH y T21 es muy bien conocido, aunque
su mecanismo etiopatogénico no ha sido aclarado aun **. Hasta 5,82% de pacientes
con T21 presentaron EH asociada®*, lo que es 40 a 100 veces mas alta que en la
poblacion normal 3637, Mientras tanto, 7,3% de pacientes con EH presentaron ademas
T218. Esta asociacion no es tan frecuente si consideramos sélo los pacientes con
ACT %,
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Cromosomopatias y Sdr asociados Una explicacion posible

Trisomia 21 surge de modelos animales
Sdr de Haddad (hipoventilaciéon central congénita)

Sdr de Shah-Waardenburg
Sdr de Mowat Wilson migracion de menor cantidad

Hipoplasia Cartilago-Cabello de neuroblastos en ejemplares
Sdr Smith Lemli Optiz

Sdr Goldberg-Shprintzen
Sdr de ojo de gato bien conocido que estos
Sdr Bardet-Bied|

Tabla 2 - Alteraciones genéticas asociadas

donde se demostro la

con T213%. Por otra parte, es

pacientes presentan un
desarrollo menor de las
dendritas, resultando en la tipica imagen histolégica de “arbol en invierno”, debido a
las escasas ramificaciones que presentan las dendritas®. Se ha reportado una
disminucién en las células presentes en los plexos submucoso y mientérico a nivel
esofagico en pacientes con T21 (69 y 75% respectivamente) 34, lo que concuerda con
las observaciones mencionadas anteriormente. Estos hallazgos explicarian las
alteraciones deglutorias que presentan los pacientes con T21 y permiten inferir el
desarrollo de hipoganglionosis y aganglionosis a nivel distal 34. Otra explicacién
posible surge de que hay un tipo colageno que favorece el desarrollo de aganglionosis
y este se expresa en el cromosoma 21, por lo que esta anomalia cromosomica

favoreceria el desarrollo de la EH 8.

Sindrome de Hipoventilaciéon Central Congénita o Maldicion de Ondine
Sindrome de Haddad

El Sindrome de Hipoventilacién Central Congénita (SHCC) o Maldicién de
Ondine es una disfuncion del sistema nerviosos autonomo en la que el paciente
presenta escasa respuesta a la hipercapnia 3*. Se hereda de forma autosémica
dominante y se caracteriza por presentar una inadecuada ventilacion, principalmente
durante el suefio . Es conocida con este nombre en honor a Ondine, personaje de la
obra de Friederich La Motte 2. Tiene una incidencia baja, estimada en 1 cada 200.000
RN vivos en un registro europeo de 2015 &3%. Cuando éste se presenta asociado con
la EH se lo conoce como Sindrome de Haddad. Los primeros reportes datan de 1978,
por Haddad et al*?. Este sindrome en 70% corresponde a ACT, con una prevalencia

2:1 nifnas:varones*®’. Hay reportes que constataron el desarrollo concomitante de



neuroblastomas y feocromocitomas 4°. Hasta 1987 ningun nifio habia sobrevivido mas
alla de los 15 meses 40. Al dia de se han reportado casos de desarrollo global normal
hasta la edad adulta, requiriendo diferentes técnicas ventilatorias mecanicas en

domicilio durante el suefio 3°.

Sindrome de Waardenburg

Sindrome de Shah-Waardenburg

Se trata de un sindrome raro que afecta a 1 de cada 30.000 RN vivos y se hereda
de forma autosémica dominante con penetrancia incompleta 3441, Originalmente fue
descrita con 6 rasgos caracteristicos 4!. Actualmente para su diagndstico se utilizan

criterios mayores y menores. Destacamos los principales y sus frecuencias '
Mayores:
¢ alteracion pigmentaria del pelo (20-40%)
e anomalia pigmentaria del iris (25%)
e heterocromia del iris
e sordera (25%)

Menores:

e Puente nasal ancho (75%)

llustracion 7 - Heterocromia del iris en caso de Sdr de

e conjuncion de las cejas (50%) Waardenburg familiar .
e Canicie prematura (40%)
e Hipertelorismo (10%)

Cabe destacar que en ocasiones presentan retardo intelectual variable 34.
Cuando este sindrome se encuentra asociado a EH se denomina Shah-Waardenburg,
correspondiente al subtipo 4WS de la enfermedad 34. Este es extremadamente raro,
con incidencia de 1 cada 1.000.000 de RN y se estima que hasta el momento se han

documentado unos 50 casos 842,
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Sindrome de Mowat Wilson

Se trata de un espectro malformativo raro, con una incidencia de 1 cada 50.000
a 70.000 RN vivos®43, que afecta principalmente cara y cabeza, con alteraciones
como: microcefalia, agenesia del cuerpo calloso, hipertelorismo, columela
prominente, menton puntiagudo e implantacion alta del I6bulo de la oreja 3*. A esto se
le suman alteraciones gastrointestinales (Gl), entre las cuales la que mas se destaca
es la EH, reportada hasta en el 45% de los pacientes con este sindrome 3.
Mayoritariamente corresponden a EHC?. Pueden presentar también alteraciones
genitourinarias, como hipospadias y malformaciones renales, anomalias cardiacas,
alteraciones oculares y baja estatura34. En lo digestivo, el prondstico funcional no es
bueno, con reportes que refieren hasta 85% de tratamiento con ostomias definitivas®”.

Hipoplasia Cartilago-Cabello

Se produce por una mutacion que condiciona el procesamiento ribosomal y la
progresion del ciclo de células con alto crecimiento 44. Esto clinicamente genera
condrodisplasia metafisaria, una distribucion y forma caracteristicas del cabello (fino,
corto, quebradizo y ligeramente claro) , alteraciones inmunoldgicas debido a bajo
numero de linfocitos T, déficit de inmunoglobulinas, malabsorcion intestinal asi como

EH, entre muchas otras #4.

Presenta un patron de herencia autosdmico recesivo y una incidencia de 1 cada
23.000 RN &4 Puede realizarse diagndstico prenatal con una probabilidad de 76 a
93% 4. Hasta un 10% de estos pacientes puede asociar EH 34. Dada la importante
afectacion del sistema inmune que presentan, es habitual que desarrollen infecciones
frecuentes (60%) y recurrentes (32%) %4, por lo que muchos se ven afectados por

Enterocolitis de Hirschsprung (ECAH), tanto en el pre como postoperatorio 3.

Sindrome Smith Lemli Opitz

Este sindrome se caracteriza por presentar multiples anomalias fenotipicas y
retraso mental 4548, Tiene una incidencia de 1 cada 20.000 a 40.000 RN vivos y se

debe a una alteracion en el metabolismo del colesterol 84546, Se presenta como un



espectro malformativo donde las formas leves pueden ser detectadas durante la
infancia tardia o la edad adulta 8. Los rasgos mas habituales son: microcefalia (80%
de los casos), anteversion de las fosas nasales (90% de los casos), fisura palatina o
uvula bifida (1/3 de los pacientes), sindactilia del 2° y 3° dedo del pie (95% de los
casos) y en los varones son frecuentes las anomalias genitales (70% de los casos).
Los pacientes suelen presentar ademas retraso en el crecimiento y otras anomalias
estructurales, incluyendo ausencia del cuerpo calloso, holoprosencefalia,
estrechamiento bitemporal, ptosis, puente nasal ancho, raiz nasal corta, y
micrognatia. Dentro de las alteraciones Gl se encuentran reflujo gastroesofagico,

estenosis pildrica, malrotacién intestinal y EH, que son frecuentes 6.

Sindrome Goldberg-Shprintzen

Se trata de un sindrome infrecuente de herencia autosémica recesiva, con una
prevalencia a nivel mundial inferior a 1/1.000.00084”. Hasta el momento hay
reportados al menos 75 casos 4748, Se caracteriza por presentar retardo intelectual
moderado, paladar hendido, microcefalia, baja estatura, rasgos faciales
caracteristicos y EHC, diagnosticado en 64% de los pacientes 3449 .

Sindrome de ojo de gato y Sindrome Bardet-Bied|

Se ha visto asociacion con otros sindromes muy raros, como el sindrome de ojo
de gato, que tiene una prevalencia al nacimiento estimada en 1/50.000 a 1/150.000 y
afecta de forma similar a hombres y a mujeres *°. Este se presenta como un amplio
espectro malformativo, desde un fenotipo normal hasta enfermedad multisistémica
grave %9, Las caracteristicas fenotipicas principales son las anomalias preauriculares,
la malformacion anorrectal (MAR) y el coloboma del iris, pero ninguna se encuentra
de manera constante, y puede afectar practicamente todos los otros sistemas °°. Se
ha visto la asociacion con EH pero corresponde principalmente a reporte de casos,
entre los que se encuentran al menos 4 que presentan MAR, EH y Sindrome de ojo
de gato.

También se han informado casos de asociacion con el Sindrome Bardet Biedl,

que al igual que el Sindrome Smith Lemli Optiz se deba a una alteracion en el
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metabolismo del colesterol®*. Se caracteriza por presentar distrofia retinal, obesidad,
polidactilia, insuficiencia renal, retraso en el desarrollo cognitivo asi como
hipogonadismo 34. Se trata de un sindrome muy raro, cuyos casos corresponden
principalmente a sindromes familiares por consanguinidad parental, con una
incidencia de 1 cada 45.000 a 100.000 RN &57,



Anatomia Patolégica

Como es sabido, el tubo digestivo se compone histolégicamente por 4 capas:
mucosa, submucosa, muscular y serosa. A su vez, la mucosa presenta: epitelio,
lamina propia y muscular de la mucosa; la submucosa presenta en su interior el plexo
submucoso de Meissner; la capa muscular se subdivide en 2, circular interna y
longitudinal externa, discurriendo entre estas se encuentra el plexo mientérico de

Auerbach; y por ultimo la serosa o adventicia®?.

Por definicién la caracteristica anatomopatoldgica principal de la EH es la
ausencia de células ganglionares, por lo que la constatacion de la presencia de estas
en el recto descarta su diagndstico 8. En contraposicion, para confirmar el diagnéstico
es necesario comprobar la ausencia de estas en el sector terminal del tracto digestivo,
lo que requiere al menos una muestra representativa, tanto en el espesor de la pared
del recto como en el largo del segmento biopsiado &52. En cuanto a la longitud, la
muestre debe ser suficiente para permitir realizar entre 50 y 75 cortes consecutivos y
descartar la presencia de células ganglionares en todos estos 2. La mayoria de los
protocolos toman como referencia 60 cortes, como es el caso de nuestro medio 52.

Otra caracteristica anatomo-
patolégica es la hipertrofia de los
troncos Nnerviosos. Estos
corresponden a prolongaciones de
troncos  nerviosos  colinérgicos
extrinsecos del sistema
parasimpatico®®. Su aumento de
tamafno se debe a la falta de los
plexos del SNE, en un intento por
compensar la funcion %3, Se
manifiestan como troncos nerviosos
aumentados de calibre (>40um en

RN) e histoquimicamente como un

g A, 72NN

aumento de la concentracion de ; %\; N

. . . g 7 . ¥ z \ T 4 \
acetilcolinesterasa en las distintas Ilustracion 8 - Zona de transicién. Con las flechas se sefialan las escasas

células ganlgionares, las puntas de flecha los troncos hipertréficos (tincion H-

capas 53_ Se p|antea que esta E). Tomado de “Hirschsprun disease and allied disorders” — Puri.
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inervacion colinérgica aumentada seria la causa de la espasticidad el sector
aganglionico, aunque se ha demostrado experimentalmente que no es un requisito
para presentar los sintomas obstructivos %3. En nifios menores a 3 meses y los casos
de ACT, la hipertrofia de troncos puede estar ausente®?3. Sila zona presenta células
ganglionares pero también troncos hipertroficos, se debe considerar la misma como
zona de transicion %2. Existia el planteo de que la ACT podia presentar zonas de

transicion mas extensas, pero esto no se demostré 30:54,

Estudios realizados por Sandgren et al identificaron un numero aumentado de
neuronas en los plexos del sector ganglionar proximal, lo que remeda la displasia
neuronal intestinal (DNI) %3. Esto podria explicar ciertas complicaciones frecuentes

que se presentan o mantienen incluso luego de realizada una cirugia exitosa 3.

Por ultimo, se ha observado una alteracion de las células de Cajal en todas las
formas de EH, pero siendo mas notoria en la ACT, donde hay una falta de los 3 tipos
(submucosa, muscular longitudinal y de plexo mientérico)®. Estas actian como

marcapasos del tracto digestivo,

Acetylcholinesterase
¢ b .

Calretinin
TG e

lo que sugiere un gran
compromiso de la motilidad

intestinal 30,

Para demostrar estos

cambios es suficiente con la

Aganglionic

tincion de hematoxilina-eosina.
De presentarse dudas se puede
completar el estudio
anatomopatologico con distintas
pruebas complementarias. Hoy
en dia las pruebas de

histoquimica estan en desuso,

Ganglionic

las mismas miden actividad y
requieren ser realizadas en

tejidos congelados. La mas

S s ) % e s ’ W e
e . e - i ,“4- ,‘; *fl.- - - ‘ : -
utilizada de estas era la tincion Ilustracién 9 - Comparacién de sectores normoganglionares y aganglionares
con inmunohistoquimica. Las flechas sefialan los sectores positivos para

para acetilcolinesterasa, que se calretinina normales. Las puntas de flecha los mastocitos — Tomado de

“Hirschsprung disease and allied disorders” - Puri



encuentra aumentada en el sector aganglionar dado que la acetilcolina es el

neurotransmisor utilizado por los filetes nerviosos parasimpaticos 7.

Por otra parte, si se utilizan de forma complementaria las tinciones
inmunohistoquimicas. Estas permiten apoyar el diagndstico ya que se pueden realizar
con muestras pequefas y en diferido en muestras ya fijadas %2. Entre éstas la mas
relevante es la tincion para calretinina 52, La técnica utiliza anticuerpos marcados para
esta proteina ligadora de calcio. La misma se encuentra presente en las
prolongaciones de las células de los plexos que llegan hasta la muscular de la mucosa
y lamina propia %2. Su ausencia apoya el diagnéstico de aganglionosis, mientras que
su presencia puede tratarse de falsos positivos, aunque en porcentajes relativamente
bajos . Otro marcador es el PHOX2B, que se une a neuroblastos y puede ayudar a

distinguir células ganglionares maduras de inmaduras 8.
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DIAGNOSTICO

Cuadro clinico

La primera manifestaciéon de la enfermedad suele ser un retraso en la
evacuacion del meconio 7, que afecta hasta un 90% de los pacientes®. Se considera
normal la expulsién de meconio en las primeras 48 hs de vida, siendo en las primeras
24 hs hasta en un 98% de los RN®. Por esto, todo paciente que presente un retraso
mayor a este debe generar sospecha de la enfermedad. De todos modos, algunos
autores sostienen que hasta 40% de los pacientes con EH logran expulsar meconio

de forma normal®.

“E— : - Caracteristicamente
E . presentan un sindrome

suboclusivo, dado por la
imposibilidad de expulsar
materias y gases,
generando distension
abdominal variable que de
progresar suele agregar
vomitos biliosos y rechazo

al alimento, pero mejoran

llustracion 10 - Paciente con EHL. Notese la marcada distension abdominal, asas dilatadas

con reptacion - Foto de autor de forma considerable al

realizarle lavados
coldnicos’. La colocacion de la sonda rectal suele provocar una evacuacion explosiva
de materias y gases’. Esta materia suele ser liquida, fétida y grisacea, lo que traduce
la presencia de materias por tiempo prolongado en la luz del tubo digestivo’.
Habitualmente los sintomas reaparecen a las pocas horas requiriendo lavados

coldnicos, cuya frecuencia puede ir desde 1 cada 6 hasta 12 o 24 horas 7-%2.

En nuestro medio, la mayoria de los pacientes se diagnostican en la etapa
neonatal debido a la presencia de estos sintomas. Cuando estos no son tan
llamativos se puede interpretar como un estrefiimiento, y es por esto que aun
seguimos diagnosticando pacientes en etapa preescolar e incluso escolar, aunque es
infrecuente. Los que no son diagnosticados precozmente es habitual que presenten



rechazo al alimento, distensién abdominal severa y desnutricion protéico caldrica,
debido a la dificultad que presentan para alimentarse correctamente®. Esto Ultimo se
debe principalmente a la gran distension abdominal que pueden llegar a presentar.
En muchos casos, el cuadro se hace evidente recién frente a la introduccion de la

alimentacion solida en lactantes, siendo esto lo que motiva la consulta®.

Por otra parte, al examen fisico, ademas de la distension abdominal, se destaca
al tacto rectal, la falta de ampolla rectal dilatada, un recto contraido y estrecho al tacto
rectal, descrito clasicamente como en “dedo de guante”. Clasicamente se describe la
salida de materia de forma explosiva al retirar el dedo examinador, en los casos de

enfermedad de extensién recto-sigmoidea ©.

Puede presentarse de forma menos frecuente, como oclusion intestinal del
recién nacido, con perforacion cecal o una apendicitis en RN o lactante. Ambas se
presentan como un cuadro agudo de abdomen grave y debe hacer considerar el
diagndstico de ACT?.

Ante un recién nacido con atresia ileal distal debe considerarse la posibilidad de
ACT. La asociacion entre estas 2 patologias es menor a 1% y su concomitancia se
deberia a un mecanismo fisiopatoldgico infrecuente dentro de las atresias ileales, con
un insulto isquémico en el primer trimestre del embarazo (la mayoria se deben a
eventos isquémicos del 3er trimestre), donde se produciria la atresia a la vez que la
detencion de la migracién de los neuroblastos 6. En estos casos es importante tener

un alto indice de sospecha y realizar una biopsia rectal en el mismo acto.%¢

Por ultimo, la estasis fecal en la luz del tubo digestivo genera sobrecrecimiento
bacteriano, lo que puede llevar a una traslocacién bacteriana y/o a un cuadro propio
de esta enfermedad, la enterocolitis asociada a Hirschsprung (ECAH), de la que
hablaremos en profundidad mas adelante. Aunque no presenta aun hoy una definicion
exacta, se suele manifestar clinicamente con distension abdominal severa,
deposiciones liquidas fétidas y vomitos biliosos, agregando en los casos mas severos
fiebre, hemorragia digestiva baja y letargia, entre otros ©. .Es la principal causa de
morbi-mortalidad de la enfermedad y hasta un tercio de los pacientes debuta con este

cuadro®.
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Diagndstico prenatal

Dado que la alteracion es principalmente funcional, el diagndstico prenatal es
extremadamente infrecuente®. Un estudio prospectivo que realizé ecografias
obstétricas a mas de 15.000 embarazos y seguimiento postnatal efectivo, no logro
hacer diagnostico de EH ni dilatacion del colon distal en ningun caso, habiendo entre
estos 20 pacientes que presentaron MAR y 3 pacientes que presentaron EH °’. Mas
aun, en un caso de EH familiar con padre y hermana mayor afectados con ACT, se le
realizé amniocentesis durante el embarazo detectando la misma mutacion del gen
RET, con altisima probabilidad de desarrollar la EH%. Sin embargo, el paciente
permanecid en seguimiento por muchos afos sin desarrollar sintomas de la
enfermedad 8. Al dia de hoy no se cuenta con estudios genéticos prenatales en
sangre materna, y la necesidad de realizar amniocentesis para lograr esta
determinacién no se justifica por los riesgos de la misma, teniendo en cuenta que la
probabilidad de presentar la mutacion es baja; y aun teniendo la misma, muchas
veces son de penetrancia incompleta, por lo que no desarrollan la enfermedad, y en

caso de desarrollarla, la misma tiene una alta tasa de curacién®8.

La recomendacion de algunos expertos es la consulta con genetista luego del
diagndstico del paciente, buscando la alteracion del mismo y si alguno de los padres
presenta la misma alteracion. Esto permite diagnosticar si se trata de un caso aislado
o no y permite informar a las familias con fin de realizar una planificacion familiar

informada.

Presentacion y diagnostico

El 70-80% de los casos se diagnostica en las primeras 4 semanas de vida 8 .
Un estudio retrospectivo multicéntrico evaluo la relacion entre la edad al momento del
diagndstico y las posibles consecuencias de esto %°. El mismo determind que casi un
70% se diagnostican en etapa neonatal, 16% entre el mes de vida y afno, 11% antes
de los 5 afios y 4% luego de esto %°. El momento de diagndstico fue inversamente
proporcional al segmento afectado, a mas largo, se diagnosticO antes segun este
estudio®®, pero esto no es constante en la literatura. En otros articulos, las ACT fueron



diagnosticadas entre los 6 y 12 meses de vida, encontrando dificultad en el
diagnostico en hasta en un 50% de los casos '530%5 En muchas ocasiones,
practicamente no se manifiesta mientras estan alimentados con pecho directo
exclusivo 2. Por esta razon, algunos autores plantean que todo paciente con oclusién
intestinal de recién nacido, sin evidencia de causa clara como atresia, tapon meconial,
ileo meconial u otro, deberia realizarsele biopsia de recto (al menos) dada la dificultad
en el diagndstico que presenta la ACT °°,

No hay consenso sobre cual es el tiempo aceptado para realizar el diagndstico,
algunos plantean 1 semana mientras que otros hasta 1 afio®. La demora en el
diagndstico parece estar relacionada principalmente con la presencia de patologias
asociadas como malrotacion intestinal, atresias o gastrosquisis, es decir, otras causas
que podian explicar algunos de los sintomas 5°. No hubo relacion entre la edad de
diagndstico y complicaciones en los primeros 30 dias postoperatorios. Mediante una
regresion multivariable se determiné que los pacientes diagnosticados mas
tardiamente presentaron mayor probabilidad (25%) de que se le confeccionara una
ostomia de proteccién luego del descenso o durante el mismo %°. No hubo relacién
entre la necesidad de reintervencion y la edad del diagnostico, pero, aquellos que
requirieron reintervencién, fue mas frecuentemente debido a fuga anastomdtica en
aquellos de diagndstico tardio y debido a estenosis en aquellos con diagndstico
temprano, pero eso sin significancia estadistica . Por ultimo, mediante una regresion
multivariable pero también sin significancia estadistica, se determin6 una mayor

frecuencia de incontinencia y estrefiimiento en aquellos con diagnostico tardio 5°.
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Paraclinica

Rx de abdomen

Ante un cuadro clinico compatible con
EH y luego de realizado el examen fisico
correspondiente, el primer examen que
suele solicitarse es la radiografia simple de
abdomen, con el paciente “de pie” 06!, En
esta suelen observarse asas distendidas,
principalmente a nivel del colon, con
ausencia de gas a nivel de la pelvis®'.
Pueden presentar multiples niveles
hidroaéreos y de presentarse complicado
con perforacion de asa hueca puede realizar
diagndstico de neumoperitoneo, aunque es

una presentacion infrecuente 0. Se puede

realizar un invertograma como se realiza en

llustracion 11 - Rx de abdomen, RN con EHC cursando
cuadro suboclusivo que mejora rapidamente con lavados
colénicos — foto de autor

las MAR, con el paciente en decubito prono
con la pelvis elevada y un enfoque lateral de
los Rx. Se debe esperar al menos 10 minutos para permitir que el gas llegue al recto
espastico 0. Se puede llegar a obtener una imagen con forma de cono o embudo
correspondiente a la zona de transicion, entre el sector dilatado sano y el segmento

agangliénico €.

Estudio contrastado de colon

Este estudio, también conocido como colon por enema (CxE), se realiza
mediante radioscopia con contraste endoluminal hidrosoluble, no iénico e iso-osmolar
(algunos textos siguen mencionado el uso de bario para este estudio, no siendo
recomendable debido a la dificultad para evacuar el contraste luego del mismo) 5269,

Requiere una minima preparacion suspendiendo lavados coldnicos las horas previas



(se debe suspender al menos 1 previo,
permaneciendo el doble del tiempo que
permaneceria habitualmente sin lavados)
52 Debe realizarse con una sonda apenas
introducida en el canal anal y a baja
presion 8. Es fundamental presenciar el
estudio para ver la progresion dinamica del
contraste %2. En este se puede observar el
segmento enfermo que se encuentra
espastico y contraido, y el sector sano
normoganglionar  distendido, siendo
patognomonica la determinaciéon de la
zona de transicion entre colon normal y
enfermo 789, En la enfermedad clasica esto

se observa mejor en proyeccion lateral®?.

llustracion 12 - Imagen extraida del estudio dindmico. Se
observa el momento del pasaje por la zona de transicién. - Foto
de autor

10% no presentan zona de transicién

demostrable y pueden existir falsos positivos®. Para evitar errores principalmente hay

que considerar: no introducir demasiado el catéter, realizarlo a baja presion, no

realizar el estudio en periodos de Colitis e intentar presenciar el estudio, ya que la

imagen dinamica aporta muchos datos 2. Es fundamental esperar que se encuentre

lejos de episodios de ECAH por el riesgo de perforacion 2.

Una medida objetiva que puede apoyar el diagndstico es la determinacion del

indice recto-sigmoideo (IRS). La relacién normal entre el diametro del sigmoides y el

4

llustracion 13 - CxE, en ambos se observa la inversion del indice recto-sigmoideo.A izq utilidad

enfoque AP. A der enfocque L. Foto de autor.

diametro de la ampolla
rectal es >1. Si este es <1,
es anormal y
patognomonico de
presentacion clasica®. La
inversion de esta relacion
refleja la presencia de un
recto contraido y un
sector proximal a este
dilatado. No es de gran

en las
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presentaciones mas extensas como ACT y EHL, dado que la zona de transicion suele
identificarse en solo un 25% de los casos 2230, Se debe tomar la medida donde el
recto y el sigmoides presentan el mayor diametro estando llenos de contraste ?2. En
un estudio retrospectivo, el IRS permitié definir correctamente el nivel de afectacion
en un 31% de los pacientes ?2. Por lo tanto, un IRS normal y la falta de zona de
transicion no descartan EHL ni ACT 22,30, Sin embargo, en estos Ultimos puede verse
un colon con forma de signo de interrogacion, hasta en un 18% de los casos 3°.
También puede observarse microcolon en 24% de los casos y puede ser normal en
hasta un 50% 8. Este estudio tiene una sensibilidad de 70 a 76 % y especificidad
entre 83 y 97% 830, Por ultimo, otros sugieren repetir las Rx en 24-48 hs, donde la

retencion del contraste orienta al diagnostico de EH 22.

Biopsia Rectal

Una vez establecido el diagndéstico presuntivo de EH es mandatorio realizar la
biopsia rectal, la cual confirmara o descartara el diagndstico 3%2. Este examen es
considerado el Gold Standard y tiene una sensibilidad y especificidad de 93 y 98%
respectivamente '. La muestra requiere la presencia de los sectores donde se
encuentran los plexos, es decir, submucosa y entre ambas capas musculares. La
biopsia se puede tomar tanto por via endoanal como desde la cavidad peritoneal. En
ambos casos, una biopsia de pared completa permitiria hacer el diagnéstico. Cuando
se toma por via endoanal, el requisito minimo es que contenga la submucosa
completa, por lo que deberia llegar al menos hasta la capa muscular circular %2. De
igual manera, desde la cavidad peritoneal deberia incluir al menos hasta la muscular
circular, para asegurarse de incluir el plexo mientérico 2.La muestra puede ser
incisional/quirdrgica o por aspiracion/succion. La técnica por aspiracion/succion
requiere 3 mm?3 . Puede ser sin anestesia e idealmente se obtienen varias muestras
a distintas alturas. La biopsia incisional requiere ser realizada bajo anestesia general.
Se debe coordinar con AP para brindar la muestra de forma correcta 8.



Ilustracion 15 - Biopsia por aspiracion - Foto de autor

En ambos casos, para evitar errores es importante pasar el sector del canal anal.
En los casos de biopsia quirurgica, de la Torre recomienda utilizar un separador de
Lone Star o en su defecto algun otro separador que permita visualizar e identificar
exactamente la linea pectinea y asegurarse de pasar la misma, ya que esta debe ser
del recto, no del canal anal (epitelio escamoso o transicional)®%2, Para la incision se
pude usar la técnica de los “3 puntos”: punto 1 a 1cm de la linea pectinea, 2 a 2cmy
3 a 3cm. Se tracciona en sentidos opuestos de los puntos 1y 3 y se incide de forma
vertical entre los puntos 1y 2y 2 y 3, generando una muestra de pared total o casi
total, muy representativa. Se cierra la herida con un surget continuo desde el punto 3
al 1%2. En caso de hacer una biopsia por aspiracion, es necesario asegurarse de
introducir la misma al menos 3cm proximal a la linea pectinea. En ambos casos la
muestra se toma de la pared posterior, disminuyendo las probabilidades de lesién y/o
sangrados. De la Torre recomienda posicionar la muestra sobre un papel de filtro o
trozo de madera, con la mucosa sobre ésta %2. Se envia la muestra en formaldehido®2.
Si el patdélogo especificamente plantea
realizar pruebas de histoquimica se
envian en seco o eventualmente en
medio de Roswell Park %2. No debe

utilizarse suero fisiologico. 2.

Las muestras deben permitir
realizar entre 50 y 75 cortes, aunque

algunos protocolos ponen el limite en

60 52. El fin es asegurarse la ausencia

llustracion 14 - Biopsia quirdrgica utilizando separador de Lone Star -
Foto de autor
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de células ganglionares en cortes consecutivos de un segmento significativo 52,

Las caracteristicas anatomopatoloégicas que permiten realizar el diagnostico de
EH fueron analizados en el apartado de anatomia patoldgica (ver pagina 25).

Si la zona presenta células ganglionares, pero también troncos hipertroficos, se
debe considerar la misma como ZT y avanzar en sentido proximal para obtener

nuevas muestras %2.

Manometria

Este estudio busca constatar o descartar la presencia del reflejo inhibidor recto-
anal (RIA). Como es sabido, la continencia esfinteriana en reposo depende del
esfinter anal interno (EAI) en un 85% vy el resto del esfinter anal externo (EAE)®? . Al
momento de presentar materia fecal en la ampolla rectal se desencadena el RIA,
donde se relaja el EAl dando paso a la materia a la ampolla rectal, donde la distension
desencadena la sensacion de querer movilizar a la vez que permite distinguir si el
contenido es gas o materia 2. Es alli donde voluntariamente la persona contrae el
EAE conteniendo la materia. Disfuncion en el EAI se traduce como ensuciamiento o
pasaje inconsciente de materia, mientras que la disfuncidon del EAE como la
incapacidad de contener la materia con urgencia defecatoria®2. El examen consiste
en recrear esto y evaluar si este reflejo se desencadena o no. El sistema consta de
un balén que se coloca por via endoanal en la ampolla rectal y el mismo esta provisto

de sensores de presidon®?. Al insuflarse rapidamente el baldon (3-5 s) se deberia

desencadenar el RIA, el cual se traduce como un descenso en la presion basal =

25%%2. De ser positivo basicamente descarta EH®. De ser negativa requiere

confirmacidn con biopsia rectal®. Presenta un valor predictivo positivo (VPP) de 74%?8.



Diagnésticos de asociacion lesional

Una vez confirmado el diagnostico de EH es importante valorar la asociacion
lesional, ya que, como mencionamos previamente, hasta en 29% de los casos
presentan patologia asociada 7. Se debe realizar la interconsulta con cardiologia,
oftalmologia, urologia y eventualmente neuropediatria y genetista. Se debe solicitar:

e Ecografia de abdomen y aparato urinario
e Ecocardiograma

Ante un paciente con T21 corresponde valorar la funcién tiroidea con TSHy T4
ya que esta condiciona la oportunidad quirurgica. De igual modo, y ante la sospecha
de otras alteraciones cromosomicas, esta indicada la valoracién con cariotipo y

genetista.
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Diagndsticos diferenciales

Como mencionamos previamente, los primeros sintomas suelen ser: el retraso
en la evacuacion de meconio, la distension abdominal y los vomitos®3. Esto puede ser
la presentacion de multiples patologias, de las que se debera realizar el diagndstico
diferencial®3. Mencionaremos los principales diagnosticos diferenciales y la forma de
llegar al diagnostico positivo. Cabe destacar que algunas se podran diferenciar con la
anamnesis y examenes complementarios, mientras que otras llegaran a diferenciarse
en el intraoperatorio y con el resultado final de la anatomia patoldgica. Es fundamental
tener un alto indice de sospecha desde el inicio con el fin de poder establecer el
diagnostico diferencial rapidamente y evitar tanto examenes como procedimientos

quirurgicos innecesarios.

Antecedentes prenatales

La presencia de hallazgos patoldgicos prenatales orienta a otros diagnosticos.
Como ya mencionamos, el diagndstico prenatal de EH es absolutamente excepcional
y se reservaria eventualmente para la minoria de los casos con ACT. Entre estos
hallazgos podemos encontrar disension de asas y polihidramnios 6. Ambos
sugestivos de oclusiones mas proximales como atresias yeyuno-ileales o

duodenales®3.

Malformacion anorrectal

Habitualmente el diagndstico de MAR surge en el examen fisico en la recepcion,
de no ser asi, clinicamente se puede manifestar similar a la EH 3. El diagndstico se
aclara simplemente con un examen fisico exhaustivo. De no presentar fistula evidente
el diagnostico es claro 8. Cuando presentan fistula recto-perineal y eventualmente
fistula recto-vestibular se pueden presentar dudas diagnoésticas ©3. La fistula no
presenta las caracteristicas del ano, por lo que los pliegues radiados en su mayoria
estaran ausentes, no sera dilatable y la mayoria de las veces no se puede evidenciar
una linea pectinea clara %4. De tratarse de una fistula suficiente se pueden instalar los

lavados coldnicos, en cuyo caso seran similares a los utilizados para la EH. Sin



embargo, el ano a la inspeccion en la EH es completamente normal, por lo que no

deberia despertar dudas sobre el diagnéstico de MAR.

Atresias intestinales distales

En primer lugar, vale aclarar que el diagnostico diferencial con atresias
proximales, como duodenales, es poco planteable. Mas alla de que los sintomas
principales puedan ser los mismos, estos aparecen en distinto orden y con diferente
entidad. Los vomitos de oclusion duodenal seran precoces, pudiendo ser biliosos o

no, y la distension suele ser menos severa, a predominio de hemiabdomen superior®3,

Si debemos considerar el diagndstico diferencial con atresias distales(atresia de
ileon, colon, recto y ano) 3. La atresia yeyuno-ileal es algo mas frecuente que la EH,
con una incidencia de 1 cada 3.000-5.000 RN, mientras que la de colon afectaa 1 en
20.000 83, Puede estar relacionada con eventos isquémicos, por lo que el uso de
drogas vasoactivas por parte de la madre, asi como el tabaquismo serian factores de
riesgo 3. Hasta un 25 % puede presentar polihidramnios y alteraciones en la clava
proximal, distension y engrosamiento de la pared en la ecografia 3.

Los sintomas pueden ser exactamente iguales, ya que la diferencia es la
etiologia, mecanica vs funcional 3. Durante el examen puede ser muy orientativo el
simple gesto de colocar una sonda rectal y realizar un lavado coldnico®. La expulsién
de materias y gases a presion son caracteristicas de la EH, especialmente de
segmento clasico 7. Ademas, se obtiene la salida de meconio, la cual, si bien puede
verse en las atresias, la salida de moco incoloro orienta al diagndéstico de esta ultima
63, Por otra parte, la atresia rectal, patologia sumamente infrecuente, se puede
diagnosticar ante la imposibilidad de progresar la sonda en sentido proximal. Suele

estar a 3 cm aproximadamente de la linea pectinea 3.

Las radiografias simples permitiran observar la distensién de asas a distintos
niveles: las atresias ileales no presentaran colon visible mientras que las de colon
permitirdn observar un sector de este caracteristicamente muy dilatado 3. EI CxE
puede aclarar el diagnostico, evidenciando la detencion del paso del contraste en la
atresia coldnica y en general un microcolon 3. La atresia yeyuno-ileal puede llegar a

presentar un estudio contrastado normal 63,
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Enfermedad meconial

Este grupo de patologias comprende 3 sindromes: el ileo meconial, la peritonitis
meconial y el tapdn meconial 85. Todos se pueden presentar como oclusion intestinal
distal, a nivel de ileon o colon . El ileo meconial es la primera manifestacion de la
fibrosis quistica del pancreas (FQP) en hasta un 20% de los pacientes, y puede ser
también la etiologia de la peritonitis meconial en hasta un 40% de los casos . Por
otra parte, el tapdn meconial, o también el sindrome del colon izquierdo hipoplasico,
se ha visto en hijos de madres que recibieron tratamiento con psicofarmacos, sulfato
de magnesio para la preeclampsia y particularmente en hijo de madres con diabetes
gestacional y uso de insulina . Estos Ultimos no son exactamente la misma patologia
pero se manifiestan de igual manera . La diferencia radica en que el colon izquierdo
hipoplasico no se encuentra un tapén formado y la composicion del meconio es

diferente 8.

El ileo meconial se caracteriza por la presencia de meconio espeso, en
oportunidades con concreciones calcificadas en forma de perlas a nivel del ileon
distal, generando una oclusion a este nivel y con un colon que suele ser pequefio .
Este puede ser simple o complicado®. Entre las complicaciones se incluyen volvulo,

estenosis, atresia, necrosis, perforacion y peritonitis, con o sin pseudoquiste®®.

Dado que puede ser la manifestacion de FQP, la presencia de antecedentes
familiares debe hacer considerar esta patologia, debido a su clara etiologia
genética®*°. Prenatalmente se puede identificar mediante ecografias, generando una
imagen de dilatacion intestinal con contenido ecogénico o con imagenes hiperecoicas

(correspondientes a calcificaciones) tanto dentro como fuera de la luz intestinal 5.

Salvo que presente volvulo, necrosis y/o perforacion postnatal, los sintomas
suelen asemejarse a los ya descritos para los otros diagnosticos diferenciales, como
oclusion intestinal distal 5. La presencia de cuadro brusco con gran deterioro general

puede orientar al vélvulo intestinal o la complicacion de un ileo meconial .

En la paraclinica, la Rx de abdomen presenta la tipica imagen en panal de
abejas o burbujas de jabdn, la manifestacion de aire mezclado con meconio espeso,

ubicada habitualmente en fosa iliaca derecha . En caso de peritonitis meconial o



ileo meconial complicado, se podran ver calcificaciones distribuidas fuera de las asas

e incluso neumoperitoneo eventualmente ©°.

La realizacién del estudio contrastado de colon puede brindar importantes datos
al diagndstico y ser eventualmente tratamiento 5. Un estudio hecho con contraste
hidrosoluble hiperosmolar (diluido al 25-50%) puede ser tratamiento en casos de
tapon meconial e ileo meconial . En este ultimo ademas podra llegar a evidenciar

pasaje al ileon y diferenciarse las perlas de meconio en él 65,

Alteraciones Funcionales

El diagndstico de estas se definira mediante el estudio anatomopatologico de
biopsias de recto. En ocasiones, se engloban estas patologias bajo el titulo de
pseudo-obstruccion intestinal crénica °. De estas vale destacar la displasia neuronal
intestinal (DNI), ganglioneuromatosis intestinal, hipoganglionosis aislada y el

sindrome Megavejiga — microcolon e hipoperistaltismo intestinal .

La DNI presenta alteraciones en cuanto a la morfologia, tamafio y disposicion
de las células que componen el SNE °. Algunos consideran la presencia de células
ganglionares gigantes como elemento patognomonico, pero no hay consenso sobre
los criterios diagnosticos 7. Hay articulos que plantean que la zona de transicion en
la EH se comporta como DNI, con caracteristicas histologicas muy similares.

Por su parte, la ganglioneuromatosis intestinal se presenta como el desarrollo
de tumores benignos compuestos por células de Schwan, fibras nerviosas y células
ganglionares, cuya manifestacion suele ser entre los 35 y 45 afios segun se trate o
no de casos sindromicos . Se trata de una causa rara de pseudo-obstruccion
intestinal cronica, cuyo diagnostico diferencial se determina con el examen

anatomopatoldgico de la biopsia .

La hipoganglionosis es un diagnostico controversial, ya que para muchos
remeda EH y su tratamiento es basicamente el mismo . Representa el 5% de los

defectos de inervacion del colon ©6.

Por ultimo, el Sindrome megavejiga-microcolon e hipoperistaltismo intestinal es

una patologia rara que afecta principalmente e mujeres en relacion 4:1 con varones
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66, Se manifiesta en la etapa neonatal por alteracion importante de la motilidad
intestinal, con falta de deposiciones, microcolon, megavejiga, hidronefrosis, laxitud de
los musculos de la pared abdominal y rotacion intestinal incompleta . En el examen
anatomopatoldgico presentan aumento de las células ganglionares de aspecto

normal®®.

Otros diagnosticos diferenciales
Prematuridad

En el nifo pretérmino la expulsién de meconio se produce habitualmente entre
el 1er y 8° dia de vida %. En estos casos, el retraso en la expulsion de meconio
responde a la falta de desarrollo o incluso esta relacionado con patologias maternas
durante la gestacién, como preeclampsia y diabetes gestacional 6. Clinicamente se
ven distendidos, pero sin irritacion peritoneal®. En la Rx pueden presentar asas
distendidas y escaso gas en la pelvis, pero sin niveles hidroaéreos®. La mayoria

responde a estimulos rectales o incluso lavados colonicos o enemas®®.

Enterocolitis necrotizante

La enterocolitis necrotizante (ECN) afecta principalmente pretérminos y RN con
bajo peso al nacer (BPN), no siendo caracteristicas habituales de los pacientes con
EH®8. En RN de término se observa en 7% de los casos, y en 10% cuando presentan
BPN %6, Se suele presentar con manifestaciones inespecificas debido al deterioro
general: bradicardia, bradipnea, hipoglicemia y letargia; a la vez que agrega
distension abdominal (hasta 98%), deposiciones sanguinolentas (hasta 63%),
residual bilioso aumentado (hasta 70%), vomitos (cercano al 70%) y diarrea (hasta
26%) 8.

En la Rx de abdomen se suelen identificar asas distendidas de forma difusa,
pudiendo presentar neumatosis intestinal, neumatosis portal, un asa fija constante en

Rx seriadas, liquido libre y neumoperitoneo 8.

No es habitual, pero en algunos casos se presenta sin deposiciones, con
sintomas de oclusion, y el diagndstico diferencial puede ser complejo®®. Es importante



destacar que en el curso de la ECN, al igual que en la ECAH, esta contraindicado el
estudio contrastado de colon debido al riesgo de perforacion ©8.

Exposicion a toxicos durante el embarazo

El sindrome alcohdlico fetal debido a la exposicion a alcohol durante el
embarazo puede desarrollar una pseudo-obstruccidén por neuropatia, al igual que por
la exposicidén a otras drogas de abuso®. En el caso de drogas como metadona y
heroina, se ve también el sindrome de abstinencia neonatal, que suele aparecer luego
de las primeras 24-48 hs de vida y manifestarse con importantes sintomas

gastrointestinales®®.

Secundario a otras patologias

Se mencionan algunas de las mas habituales:

La infeccion congénita por Herpes Zdoster puede provocar vejiga neurogena y
disfuncién de la motilidad intestinal .

El hipotiroidismo puede presentar multiples afecciones. Entre ellas, el

estrefiimiento severo puede ser un sintoma 6.

La alergia a las proteinas de la leche de vaca tiene una forma de presentacion

con estrefiimiento que puede confundirse con una EH 66,
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Enfermedad de Hirschsprung de segmento largo y aganglionosis

coldnica total.

Como mencionabamos previamente, menos del 20% de todos los casos se
encuentran dentro de este grupo, a los que definimos como todos los que presentan
una zona de transicién proximal al colon descendente 7. Esto lo convierte en una
patologia por demas infrecuente, por lo que la literatura es escasa y la experiencia
reservada para pocos centros de referencia. En un estudio realizado en EEUU se
obtuvieron los datos de 41 centros del pais, donde el promedio de ACT asistidas fue
menos de 1 cada 2 afios ?°. A pesar de esto, vale la pena realizar un apartado
especial para estos casos debido a que se pueden manifestar de forma
considerablemente diferente, su manejo preoperatorio puede requerir medidas
especificas, pueden presentar diferencias en la APy, sobre todo, la técnica quirurgica

debera adecuarse a este diagndstico ©°.

En practicamente toda la bibliografia disponible se menciona poco la
enfermedad de segmento largo de forma independiente, pasando de la presentacion
mas frecuente, la EHC a la ACT. No obstante, lo incluimos en este grupo que
analizaremos y, de hecho, conforma la mayor parte de los pacientes de nuestra serie.

Etiopatogenia, Genética y casos familiares

Se desconoce por qué existen casos con afectacion mas extensa. La EHL se
considera simplemente una manifestacion fenotipica mas larga, pero cuando se trata
de ACT, muchos investigadores ponen en duda si esta no presenta otro mecanismo
fisiopatologico ©°.

Una posible causa se basa en la gran cantidad de alteraciones identificadas que
pueden incidir en el desarrollo de la aganglionosis. Algunos expertos especulan que
la suma de multiples alteraciones predisponentes se podria asociar con la afectacion
de un segmento mayor °. Otra posible explicacion a la ACT es que esté vinculado a
un proceso inflamatorio y eventualmente de apoptosis, y que éste continue luego del

nacimiento 0,

Genéticamente se ha identificado una clara vinculacion con el protooncogén

RET, en hasta un 50% de los casos, que también seria el principal involucrado en la



EH de segmento clasico, aunque en menor proporcion y donde se especula que su
penetrancia y patogenia es mas compleja. La primera mutacidon encontrada para esta
patologia fue justamente la delecién del cromosoma 10q, donde se encuentra el
protooncogén RET ©°. Distintos tipos de alteraciones en este gen se han relacionado
con el desarrollo de ACT 8°. Mutaciones en los genes GDNF, EDNRB, EDN3 y SOX10
probaron ser precursoras de EHL ©°.

La asociacion familiar de esta forma de presentacion es de hasta 21% en los
casos de EHL, y llega hasta 50% en los casos de ACT y Sindrome Zuelzer-Wilson ©°.
La asociacion puede darse tanto con EHC como EHL, la variabilidad parece depender

de la penetrancia de la mutacion ©°.

Clinica

La enfermedad de segmento largo suele ser indistinguible clinicamente de la
forma clasica, con la salvedad de que los lavados colénicos pueden ser
considerablemente mas dificiles de realizar. En ciertos casos, los lavados pueden ser
efectivos de inicio, pero volverse dificultosos en la evolucion. De esta forma se torna
dificil su manejo preoperatorio, requiriendo la confeccion de una ostomia, como
mencionamos anteriormente. No obstante, en los ultimos afos, en el CHPR hemos
logrado manejar a la mayoria de los casos de EHL en el preoperatorio de la misma

manera que aquellos de segmento clasico.

Por otra parte, la presentacion clinica de la ACT es mas irregular, desde casos
que se presentan como oclusién de delgado distal que requieren cirugia de urgencia
en la etapa neonatal, hasta otros que cursan con estrefiimiento severo, pero que
transcurre a bajo ruido y paradojicamente presentan diagndstico mas tardio °.
Aquellos con afectaciones mas extensas aun, que involucran gran parte del intestino
delgado, suelen tener cuadros severos desde el inicio, requiriendo en la mayoria de
los casos cirugia de RN. Aun se pueden encontrar en la literatura las aganglionosis
muy extensas bajo el nombre de Sindrome de Zuelzer-Wilson, en honor a los primeros
que describieron casos de aganglionosis extensas, proximales al ileon, y que
establecieron que esta podia verse con afectaciones tan proximales como en el

estomago 7.
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Paraclinica

El primer examen habitualmente corresponde a una Rx de abdomen, al igual
que en las otras formas de presentacion. A diferencia de la EH clasica, en la EHL y
ACT no se observa colon dilatado °. Ademas, no suele evidenciarse una zona de
transicion clara en el colon por enema 9. Pueden
presentar una imagen caracteristica en “Signo de
Interrogacion”, dada por un colon fino, pero no tanto como
en el segmento clasico, y tortuoso, formando una imagen
como signo de interrogacion, sin segmento proximal
dilatado evidenciable 35236° También se describe como
imagen en “cafo de plomo”, dado que no se observan las
haustras en el colon, de forma similar a una tuberia ©°. La

zona de transicidon se observa solo en un 25% de estos

casos, y es determinante la cantidad de intestino delgado

llustracion 16 - CxE en paciente con EHL.
Ndtese la imdgen similar a signo de

interrogacion. Foto de autor. afectado para poder identificarla 9.

El examen anatomopatoldgico evidencia la ausencia de células ganglionares,
pero puede no observarse la hipertrofia de troncos nerviosos a nivel recto-sigmoideo
23, Siempre que se encuentre esta caracteristica en el examen microscopico debe
considerarse la posibilidad de estar ante un paciente con ACT 3. De igual manera, no

es Util en este caso la tincidn histoquimica para Acetilcolinesterasa 54,

Presenta otras diferencias con la EH de segmento clasico, como una reduccion
en la reaccion inmunohistoquimica para la proteina de filamento periferina, asi como
marcada reduccién en las células intersticiales de Cajal y los troncos nerviosos de
NADPH+ 89, También se han observado células fantasmas que sugieren procesos
apoptoticos post-natales 69,

Vale mencionar que el apéndice cecal en general no es buena muestra porque
puede presentar escasez de células y generar un resultado falso positivo3. Esto surge
de un estudio hecho por Kamoshita en 1968 donde encontré dificultad para identificar
los plexos en el apéndice 72. 2 reportes de casos identificaron apéndices
aganglionares sin EH, ni siquiera recto-sigmoidea 72. Sin embargo, un estudio
demostréo 100% de sensibilidad y especificidad cuando se plantea ACT’2. Lo que

sugiere este trabajo es tenerlo en cuenta en los casos en los que se comprueba



ademas una aganglionosis hasta el transverso, donde se podria asumir que ademas

se extiende hasta el ciego y se deberia completar con biopsias en ileon’.

Insuficiencia intestinal

La insuficiencia intestinal es un complejo sindrome que amerita un extenso
trabajo en si mismo, lo cual excede el alcance de este trabajo. Se define como la
incapacidad de digerir y absorber nutrientes para lograr un balance hidro-electrolitico-
nutricional adecuado para conservar la salud y promover un adecuado crecimiento.
En ocasiones se relaciona con la pérdida de masa intestinal, lo que se define como
Sindrome de intestino corto (SIC). En general, esto es secundario a algun evento
adverso como necrosis intestinal o reseccién intestinal extensa, como ocurre en el
caso de AID. En relacién a la EH, importa destacar que, independientemente del
tratamiento definitivo sobre el segmento aganglionar, los pacientes con ACT y
aganglionosis extensas pueden desarrollar este sindrome, y en los casos de
aganglionosis extensas este resultado es casi inexorable. Estos pacientes presentan
la forma mas severa de SIC (tipo 1) dada la falta de ileon terminal, valvula ileocecal y
colon, condiciones que sirven como predictores para poder prever el destete o no de
la NP73. Payen et al confirmé la relacion entre SIC que mantiene dependencia de la
NP con los pacientes que presentan AID con menos de 80cm de intestino ganglionar.
Asimismo, estos ultimos acumulan factores de riesgo para insuficiencia intestinal

asociada a hepatopatia (IFALD)"3.

Como veremos mas adelante, los casos mas severos pueden requerir
tratamientos radicales, que incluyen técnicas como la miotomia-miectomia de Ziegler,

NP prolongada y trasplante multiorganico.
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ANATOMIA QUIRURGICA DEL COLON, RECTO Y SUS
RELACIONES PRINCIPALES

Breve repaso (Bibliografia consultada 7+77)

Generalidades

El colon y recto son las porciones finales del tubo digestivo. Desde el punto de
vista anatomico, en el colon pueden distinguirse 8 partes: ciego, colon ascendente,
angulo derecho, colon transverso, angulo izquierdo, colon descendente, colon iliaco

y colon sigmoides. Se disponen enmarcando la cavidad abdominal.

Este es facil de distinguir del delgado por ser habitualmente de mayor calibre y
la presencia de las haustras, que le otorgan un aspecto sacular al colon al imprimir
pliegues semilunares transversales sobre la superficie. Ademas, esta recorrido en
toda su extensidén por las 3 tenias, que son bandas blanquecinas longitudinales
formadas por la condensacion de la capa muscular externa. Estas tenias recorren del
ciego al sigmoides, donde pasan a ser 2, una anterior y otra posterior, y luego
desaparecen hacia el recto.

El recto corresponde al sector terminal del tubo digestivo, desde el colon
sigmoides en sentido caudal. Inicia aproximadamente a nivel de la 3% vertebra sacra
y se extiende hasta la linea ano-cutanea. Se compone de 2 sectores, el recto pélvico
y el canal anal. El sector pélvico, que corresponde a la ampolla rectal, tiene el mismo
origen que el intestino primitivo. El ano y el canal anal presentan origen ectodérmico

y por esto no posee meso.
Desde el punto de vista quirurgico, se pueden identificar 3 sectores:

e El recto superior, corresponde aproximadamente a la mitad superior de la

ampolla rectal y se encuentra por encima de la reflexion peritoneal

e El recto inferior, corresponde a la mitad inferior de la ampolla, proximal al

canal anal y es todo infraperitoneal

e El canal anal



Fascias, epipldn y peritoneo

El colon presenta sectores méviles y otros fijos, aspecto fundamental a tener en
cuenta para la técnica quirurgica. A destacar de los sectores fijos, estos comprenden
el colon ascendente y el colon descendente, ambos fijados por la fascia de Toldt. El
colon transverso, considerado movil, presenta relacion con el estomago mediante el

ligamento gastrocalico.

Fascia de Toldt

Es una capa de tejido conectivo, formada durante el desarrollo embriolégico y
que adhiere el colon a la pared abdominal posterior. Es una fascia de fusion, que se
encuentra entre las capas mesentéricas del colon y la fascia parietal del

retroperitoneo.

La Fascia de Toldt derecha se encuentra en la cara posterior del colon
ascendente, fijando este segmento a la pared abdominal posterior.

La Fascia de Toldt izquierda esta ubicada detras del colon descendente, sirve
para anclarlo a la pared abdominal posterior. 1 de cada 6 personas no presentan esta
fascia y el colon se encuentra adherido a la pared por un corto meso.

Epiplon mayor

Como es sabido, esta estructura esta fija al estbmago y cubre todas las asas por
delante a modo de delantal. Al nivel del transverso el epipldn se inserta alli, y se fija
lateralmente al diafragma por los ligamentos frenocodlicos. Entre la curvatura mayor
del estomago y el colon se fusiona con el mesocolon transverso y se denomina
ligamento gastrocolico, el cual puede separarse sin afectar la vascularizacion del
colon, lo que se denomina despegamiento coloepiploico.
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Fondo de saco de Douglas

La reflexion peritoneal que conforma el fondo de saco de Douglas es un reparo
anatomico de suma importancia en la cirugia de Hirschsprung, para cualquiera de sus

técnicas.

En la mujer corresponde al fondo de saco rectovaginal, mientras que en el
hombre es rectovesical. La distancia de estos al margen anal es mayor en el hombre.
Es importante destacar que inmediatamente por debajo de la vejiga se encuentran la
préstata y las vesiculas seminales, por lo tanto, al abrir la hoja del peritoneo parietal
en el hombre se debe prestar atencién a encontrarse en el sector adecuado. Desde
la diseccion endorrectal una apertura precoz puede generar una lesion, y desde la
cavidad abdominal se debe cuidar siempre la diseccidn perirrectal a medida que se

avanza caudalmente.

Fascias y espacios perirrectales

El recto infra-peritoneal esta envuelto por la fascia pélvica, compuesta por 2
hojas, parietal y visceral, que envuelve el recto. Las hojas se fusionan en su parte
anterior, por debajo del fondo de saco de Douglas, formando la aponeurosis de

Denonvilliers en los varones y el septo recto-vaginal en la mujer.

Entre el recto y la hoja visceral de la fascia pélvica se encuentra el mesorecto.
Este es un espacio, principalmente ocupado por tejido celulograso, vasos y drenaje
linfatico, que rodea tres cuartas partes de la circunferencia del recto, exceptuando la
cara anterior y los ultimos 2 cm en los adultos. Este sector es especialmente
importante las resecciones oncologicas (mas frecuente en adultos) dado que debe
ser extirpada junto con la pieza debido a que alli puede presentar evasion loco-

regional.

Aparato esfinteriano

El canal anal se halla comprendido firmemente en la musculatura del aparato
esfinteriano. No existe un claro plano de separacién que se separe de forma
espontanea.



Se compone de dos anillos circulares: el esfinter anal interno y el externo. Entre
ellos se encuentra la capa de fibras verticales denominada longitudinal compleja. El
esfinter anal interno corresponde a la prolongacion de la capa muscular circular del
recto, compuesta por musculo liso. El esfinter externo se compone de fibras
musculares estriadas que conforman un complejo muscular con forma de embudo,
que actuan en conjunto generando la continencia voluntaria. Los libros de anatomia
clasicos definen 3 fasciculos que lo conforman, mientras que Pefa asegura que en la
practica es extremadamente dificil de distinguirlos y su diferenciacion no genera
mayor beneficio, ya que actuan en conjunto. La capa longitudinal compleja esta
compuesta por ambos tipos de musculos y provenientes de la capa longitudinal del
recto y del elevador del ano y fibras tendinosas de la aponeurosis pélvica.

Vascularizacion

Arteria mesentérica superior (AMS):

La AMS es una de las principales arterias que irrigan el intestino delgado y gran
parte del colon. Su origen es en la aorta abdominal, aproximadamente caudal del
tronco celiaco, a nivel de la primera vértebra lumbar (L1). Este origen se encuentra
posterior al pancreas y a la vena esplénica, y esta ligeramente desplazado hacia la

izquierda.

Describe un trayecto anteroinferior, pasando por delante del proceso uncinado
del pancreas y del duodeno. A medida que avanza, entra en el mesenterio.

Entre sus ramas principales se encuentran las pancreato-duodenales inferiores,
que irrigan el duodeno y la cabeza del pancreas. Luego de estas se encuentran la
célica media, la colica derecha y la arteria ileocélica. La primera es inconstante.
Cuando esta presente se dirige hacia el colon transverso. En muchas ocasiones

conforma una anastomosis con la arteria célica izquierda.

La arteria colica derecha irriga la porcion ascendente del colon. Puede originarse
directamente de la AMS o de una arteria troncal comun con la arteria ileocdlica.
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La primera da origen a ramas que irrigan el ciego, el apéndice, la parte terminal

del ileon y la valvula ileocecal.

Por ultimo, las arterias yeyunales e ileales son una gran cantidad de ramas que
irrigan la mayor parte del yeyuno e ileon. Se distribuyen en forma de arcadas

vasculares, proporcionando un suministro sanguineo continuo y redundante.

Flexura célica < Flexura cdlica izquierda = i )
direcha ‘ Y Vena s . LT Vena esplénica
o AN ) mesentérica — ¢ > i
Aorta L) superior
Arteria
pancreato- Vena
duodenal cofica
inferior descendente (D) media
Arteria Vena
colica célica izquierda  ©0lica érica
Intermedia - derecha f:;m
ey ooc ‘
ileocdlica a
Arteria '
lleocdlica sigmoideas y
rectosigmoideas
Ciego (C)
Arteria
apendicular sigmoideo (S)

Apéndice — L8 superiores
vermiforme rectal superior | (8) izquierda y derecha t
(A) *Siso de la anastomosis: | .\ A Colon ascendente D Colon descendente | '
entre la AMS y la AMI 'R oct AMS Arteria mesentérica superior S Colon sigmoideo \'
° | C Ciego T Colon transverso

llustracion 17 - Vascularizacion del colon - Moore fundamentos de anatomia
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Arteria mesentérica inferior (AMI)

La AMI desempefia un papel crucial en la irrigacion del colon, especificamente
del colon descendente, el colon sigmoide y el recto proximal. Se origina de la aorta
abdominal, a nivel de la tercera vértebra lumbar (L3), inferiormente a la arteria renal

izquierda y generalmente unos 3-4 cm por encima de la bifurcacién adrtica.

Tiene un trayecto descendente y hacia la izquierda, siguiendo un curso
retroperitoneal en el lado izquierdo del abdomen y luego entra en el mesocolon
sigmoide.

Genera principalmente 3 ramas: la arteria cdlica izquierda, el tronco de las

sigmoideas y la hemorroidal superior o rectal superior.



La cdlica izquierda se dirige superiormente y hacia la izquierda para irrigar el
colon descendente y la parte distal del colon transverso. El tronco de las sigmoideas
irriga principalmente el sigmoides. La hemorroidal superior es la rama terminal de la
AMI, que desciende en la pelvis para irrigar el recto proximal. Se divide en ramas
derecha e izquierda que irrigan la parte superior del recto y se anastomosan con las

arterias rectales medias e inferiores, que provienen de la arteria iliaca interna.

Arteria marginal de Drummond y Arcada de Riolano

Como mencionamos anteriormente, la arteria colica media y la cdlica izquierda
se suelen anastomosar, lo que se denomina arcada de Riolano, manteniendo el flujo
en ambos sectores. A la vez, todas las arterias, desde el ciego hasta el recto,
presentan una serie de anastomosis conformando la arteria marginal de Drummond,
la cual corre en la proximidad de todo el colon dando origen a los vasos rectos que
irrigan directamente las paredes del colon.

La preservacion de la arteria marginal de Drummond es la base para mantener
correctamente irrigado el sector a descender en todos los casos de EH que

mantengan un sector de colon ganglionar.

Arteria hemorroidal media (AHM)

Provienen de la arteria iliaca interna derecha e izquierda. Surgen de estas en la
pelvis menor, generalmente cerca de la bifurcacion de la arteria iliaca interna en sus
ramas anterior y posterior. Presenta un trayecto descendente oblicuo y medial en la
pelvis, dirigiendose hacia el recto. Se encuentra en la pared lateral de la pelvis,
adyacente al plexo hipogastrico inferior (plexo pélvico).

Anteriormente, en hombres, se relaciona con la prostata, las vesiculas
seminales y el conducto deferente. En mujeres, se encuentra cerca de la pared
posterior de la vagina. Posteriormente se relaciona con la pared y el plexo sacro y

lateralmente con el uréter que la cruza en direccion a la vejiga.
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Arteria hemorroidal Inferior (AHI)

Es rama de la arteria pudenda interna, rama terminal del tronco anterior de la
arteria iliaca interna. Surge después de que la arteria pudenda interna entra en la fosa
isquiorrectal, a través del canal de Alcock. Tiene un trayecto medial desde la fosa
isquiorrectal hacia el canal anal y la parte inferior del recto. Corre en el tejido graso
de la fosa isquiorrectal, irrigando las estructuras del canal anal y el perinég, incluyendo
el esfinter anal externo y la piel del area perianal. Se anastomosa con ramas de la
arteria hemorroidal media y superior, contribuyendo a una red vascular rica que

asegura el suministro sanguineo al recto y al canal anal.

Drenaje venoso

Las venas siguen los ejes vasculares arteriales principales, dando origen a la
vena mesentérica superior e inferior, que luego junto con la esplénica conforman la

vena porta. El analisis de esta excede los objetivos de este trabajo.

Uréteres

Cada uréter se forma en la pelvis renal y adquiere una direccion descendente y
luego medial. Importa destacar su relacidon con las estructuras para evitar la lesion
durante la diseccidn. A nivel abdominal desciende siguiendo el curso del psoas mayor.
En su trayecto cruza los vasos iliacos, adquiriendo un curso medial y anterior en

direccion a la vejiga.

El uréter derecho se encuentra posterior al duodeno, detras de la segunda
porcidn, y de la arteria célica derecha y a la raiz del mesenterio del intestino delgado;
mientras que el uréter izquierdo se situa detras del colon descendente, la arteria cdlica

izquierda y el mesocolon sigmoide.

En la pelvis, en hombres pasa lateral al conducto deferente, cruzando por debajo
de él cerca de la vejiga. Antes de entrar en la vejiga, el uréter se aproxima a la cara
posterior de la vesicula seminal y la base de la prostata. En mujeres cruza por debajo

de la arteria uterina. En ambos penetra en la vejiga oblicuamente.



Vejiga
En los hombres la vejiga se relaciona posteriormente con el recto, separado de
él por la fascia recto-vesical. La base de la vejiga esta adyacente a las vesiculas

seminales y las ampollas del conducto deferente. A nivel inferior del cuello vesical se
encuentra sobre la prostata, y alli se origina la uretra prostatica.

En las mujeres, posteriormente se encuentra en relacién con el utero y la parte
superior de la vagina. Entre la vejiga y el utero se encuentra el fondo de saco vésico-
uterino. En su parte inferior, el cuello de la vejiga, se continua con la uretra, que en

mujeres es mas corta y se abre en el vestibulo de la vagina.

Prostata y vesiculas seminales

Estas estructuras estan en intima relacion con el recto en la pelvis menor. La
prostata se encuentra inmediatamente por debajo de la vejiga y anterior al recto.
Inferiormente esta en contacto con el diafragma urogenital y el esfinter externo de la
uretra. Lateralmente esta flanqueada por los musculos elevadores del ano, que
forman parte del suelo pélvico. Las vesiculas seminales estan situadas superior y
posteriormente a la prostata, justo por delante del recto y lateralmente a los conductos
deferentes. Cada vesicula seminal tiene un conducto que se une con el conducto
deferente del mismo lado para formar el conducto eyaculador, que atraviesa la
préstata y desemboca en la uretra prostatica en el coliculo seminal. Posteriormente
se relacionan con el recto. Medialmente estan en contacto con los conductos

deferentes. Anteriormente estan en contacto con la base de la vejiga.

Utero y vagina

El recto se encuentra posterior al utero y la vagina. El utero, por su parte, se
encuentra en relacion con el recto y el fondo de saco de Douglas o saco recto uterino,
qgue es la extension mas caudal de la cavidad peritoneal. Lateralmente se encuentran

los ligamentos anchos, que son pliegues de peritoneo que lo anclan a las paredes
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laterales de la pelvis. Estos ligamentos contienen los vasos uterinos, los ligamentos

redondos, los ovarios, y las trompas de Falopio.

De la vagina se destaca su relacién caudal con el recto mediante el tabique
rectovaginal. Esta es una capa de tejido conectivo que proporciona soporte y
separacion entre estas dos estructuras. La porcidn superior de la vagina se relaciona
con el fondo de saco de Douglas. Lateralmente, la vagina esta rodeada por los
musculos elevadores del ano, que forman parte del suelo pélvico y proporcionan

soporte al canal vaginal.
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Plexos Nerviosos

Plexos hipogastricos superior e inferior

Los plexos nerviosos hipogastrico superior e inferior desempefan un papel
crucial en la inervacion autonomica de las visceras pélvicas y algunos organos
abdominales. Estos plexos son esenciales para el control de funciones viscerales,
incluyendo la actividad del tracto gastrointestinal, el sistema urinario y los 6rganos
reproductores.

Plexo Nervioso Hipogastrico Superior

También conocido como nervio presacro, se encuentra en la cara anterior de la
quinta vértebra lumbar y la primera vértebra sacra. Se situa en la bifurcacién de la
aorta abdominal, entre las arterias iliacas comunes, justo por delante del promontorio

sacro.

Principalmente esta compuesto por fibras nerviosas simpaticas que provienen
de los segmentos medulares toracicos inferiores (T10-T12) y lumbares superiores
(L1-L3). Estas fibras viajan a través de los nervios esplacnicos lumbares y se unen

para formar el plexo.

El plexo también contiene algunas fibras aferentes viscerales, responsables de
la conduccidn de la sensibilidad visceral, especialmente el dolor.

Se bifurca en dos nervios hipogastricos (derecho e izquierdo), que descienden
hacia la pelvis para unirse al plexo hipogastrico inferior. Este suministra fibras

nerviosas a los uréteres, la vejiga urinaria, el colon sigmoide y el recto.

Plexo Nervioso Hipogastrico Inferior

También conocido como plexo pélvico y se encuentra a ambos lados del recto,
la vejiga urinaria (en los hombres) y la vagina (en las mujeres). Se situa lateralmente

al recto y medialmente a las arterias iliacas internas.

Esta compuesto por una red de fibras nerviosas simpaticas y parasimpaticas.
Las primeras provienen de los nervios hipogastricos (continuacion del plexo



hipogastrico superior) y de los nervios esplacnicos sacros (que derivan de los
segmentos medulares S1-S3). Las fibras parasimpaticas provienen de los nervios
esplacnicos pélvicos, que son ramas de los nervios sacros S2-S4. Estas son
responsables de la funcién motora de las visceras pélvicas, incluyendo la contraccion
del musculo detrusor en la vejiga y la relajacion del esfinter anal interno. Ademas
inerva los érganos genitales internos (como el utero y la vagina en las mujeres, y la
préostata y las vesiculas seminales en los hombres), y la uretra. También suministra

fibras a las partes mas distales del colon (colon sigmoides y recto).

Las fibras simpaticas del plexo hipogastrico inferior son responsables de la
contraccion de los esfinteres internos de la vejiga y el recto, asi como de la
eyaculacion en los hombres. Las fibras parasimpaticas, por otro lado, estimulan la

miccion, la defecacion y la funcion sexual.

Plexo nervioso Sacro

El plexo nervioso sacro es una importante red de nervios que se origina en la
parte inferior de la columna vertebral y desempefia un papel crucial en la inervacion

de la pelvis, las extremidades inferiores y ciertas regiones del periné.

Se encuentra en la pelvis anterior al musculo piriforme, por delante del sacro y
cubierto por la fascia endopélvica. Se forma a partir de las raices nerviosas de los
nervios espinales L4 a S4. L4-L5 se combinan para formar el tronco lumbosacro, que

se une a las raices sacras S1-S4 para formar el plexo.

En su conjunto, el plexo comprende inervacion motora, sensitiva y autbnoma de
la pelvis, influyendo en funciones como la miccion, defecacidn y algunas funciones
sexuales. Este da origen a varios nervios que se distribuyen en la pelvis, el periné y

las extremidades inferiores. Sus principales ramas incluyen:
e Nervio Ciatico, que inerva la mayoria de los musculos de la pierna y el pie.

¢ Nervio Pudendo, que es el nervio principal del periné, responsable de la
inervacion sensitiva de los genitales externos y del control motor de los
musculos del periné. Inerva estructuras como el esfinter uretral externo, el

esfinter anal externo y los musculos del diafragma urogenital.
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¢ Nervios Gluteos Superior e Inferior, este ultimo inerva el gluteo mayor vy el

primero al menor y medio y al tensor de la fascia lata.
¢ Nervios Cutaneos Posteriores del Muslo

¢ Nervios Esplacnicos Pélvicos, que contienen fibras parasimpaticas que

contribuyen a la inervacion autonoma de las visceras pélvicas.

Plexo mesentérico inferior

Esta relacionado con la inervacién autonoma del colon descendente, sigmoide

y recto.

Se localiza alrededor de la raiz de la arteria mesentérica inferior, a nivel de la
vértebra L3.

Esta formado por fibras nerviosas simpaticas y parasimpaticas:

e Las primeras provienen de los nervios esplacnicos lumbares, que se originan

en los ganglios de la cadena simpatica lumbar (L1-L3).

e Las fibras parasimpaticas provienen de los nervios esplacnicos pélvicos, que
derivan de las raices sacras (S2-S4) y se incorporan al plexo a través de los

plexos hipogastricos superior e inferior.

Principalmente regulan la motilidad, secrecion glandular y vascularizacion del

colon izquierdo, sigmoides y recto superior.
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TRATAMIENTO

Oportunidad

El tratamiento de la EH es indudablemente multidisciplinario, donde el pilar
quirurgico tiene un rol de suma importancia, pero no es el unico. Se debe incluir la
participacion de especialistas en pediatria, enfermeria, nutricidn, imagenologia,
anatomia patologica y psicologia. El objetivo principal del pilar quirdrgico consiste en
resecar el sector aganglionar y realizar el descenso del sector normoganglionico,
anastomosandolo al recto. La oportunidad de esta es siempre electivad. En los casos
en que se requiera cirugia de urgencia por complicaciones como oclusion intestinal
del RN, que no se pueda manejar de forma conservadora, es recomendable no
realizar la cirugia definitiva en esa oportunidad 3. Es probable que en ese momento
uno no cuente con el diagndstico definitivo, pero aunque lo tuviera, el descenso suele
ser una cirugia larga y meticulosa en la cual se pone en riesgo el prondstico funcional

del paciente para toda la vida, por lo que debe realizarse en condiciones ideales.

La consideracion de cual es la oportunidad 6ptima ha ido variando a lo largo de
la historia. Al inicio Swenson recomendaba no realizar su técnica hasta los 12-18
meses 8. Progresivamente se fue descendiendo la edad a la que se trataba a estos
pacientes hasta llegar a operar en etapa neonatal, donde se empezaron a encontrar
complicaciones que hicieron revertir esta decision. Hoy en dia la recomendacién mas
difundida es operar lo mas pronto posible, una vez superada la etapa neonatal 87°.
Hay evidencia que sugiere que la anestesia general en el periodo neonatal se asocia

hasta en un 23% con retraso en el neurodesarrollo 8.

En una encuesta a los miembros de EUPSA, un 67% respondié que esperaba
para realizar un Pull-Through hasta los 4 meses o 5kg 3. En la misma encuesta
refirieron a la ACT realizarla 4% en neonatos, 29% entre 1 y 6 meses, 37% 6-12
meses, y 30% luego de los 12 meses®’. En el articulo publicado por Lu et al, dividieron
en 2 grupos, aquellos pull-through realizados en etapa neonatal y no-neonatal,
encontrando un 35,7% de incontinencia en el grupo operado en etapa neonatal contra
14,9% en la etapa no-neonatal®’. Otro estudio realizado por Kastenberg et al,
utilizando como punto de corte los 31 dias de vida, no obtuvo diferencias significativas

en los resultados 7. Sin embargo, un metaanalisis que planteé como edad limite los
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2,5 meses de vida obtuvo diferencias en la continencia fecal a favor de los operados
mas tardiamente. Se basan en la teoria de que a edades mas tempranas es mas facil
causar lesiones desapercibidas en los nervios pélvicos, la linea dentada y causar una

dilatacion excesiva en el esfinter anal 7.

Manejo inicial
Irrigaciones o lavados coldnicos

La primera herramienta con la que contamos para el manejo de estos pacientes
son los lavados coldnicos o irrigaciones. Es una simple maniobra que puede
condicionar desde el crecimiento y desarrollo del paciente hasta el tratamiento de
episodios de riesgo vital como la ECAH. Que los cuidadores y médicos a cargo de
estos pacientes lo sepan hacer es de vital importancia. Tanto es asi que en el Centro
Colorrectal internacional, a cargo de los Dres. Pefa, Bischoff y de la Torre, los
pacientes no son dados de alta hasta que los cuidadores no sepan manejar

correctamente las irrigaciones 7%,

Vale aclarar que esto no es lo mismo que un enema, donde se pretende aplicar
una solucién por via intrarrectal con el fin de estimular una deposicion, ya que
partimos de la base que los pacientes estan imposibilitados para lograr esto por si
solos. El fin de estos es evacuar el recto y colon izquierdo mediante lavados con
solucion de suero fisioldgico (y eventualmente algunos agregados) y una sonda rectal.
De esta manera se puede mantener la evacuacion de materias, permitiendo un
crecimiento y desarrollo normal, hasta el momento de la cirugia definitiva y evitando
la necesidad de una ostomia 737, Estos pueden ser necesarios incluso luego del
descenso definitivo, donde el fin es mantener evacuado el neorrecto la mayor cantidad

de tiempo posible y evitar complicaciones en el post operatorio.

Las irrigaciones dependen de los requerimientos de cada paciente. La
frecuencia y cantidad de solucion utilizada esta determinada por la necesidad de cada

uno 2. La forma correcta de realizarlos consiste en 52
e Introducir una sonda rectal o Foley con lubricante

e Se deja salir el gas y materias espontaneamente



e Se introducen de a 20ml dejando salir espontaneamente. Se puede recuperar
también. Importante evaluar que esté saliendo aproximadamente el mismo
volumen de liquido introducido, no dejando mayor cantidad dentro, como en

los enemas.

e Se realiza hasta que el suero salga limpio, no hay limite superior en cuanto al

volumen utilizado
e La frecuencia se adecua a la clinica del paciente

e Se debe evaluar que el paciente presente apetito, no tenga nauseas,
abdomen blando, no distendido, gane peso y tenga crecimiento y desarrollo

global normal.

e Se evalua la calidad de la materia fecal obtenida, frente a la presencia de
materia grisacea que indica retencion se debe aumentar el volumen y/o la

frecuencia de los lavados.

La confeccion de una ostomia para asegurar el transito digestivo es una
herramienta muy util en el tratamiento de la EH y a menudo utilizada. Hay 3
situaciones a las que nos podemos enfrentar habitualmente con estos pacientes: el
gue se manifiesta como una oclusién de RN, donde se opera con pocos dias de vida,
a menudo sin un diagnostico confirmado, y se decide realizar la ostomia; en 2° lugar,
se encuentra el paciente con alta sospecha de EH o incluso confirmado, pero que no
se pudo manejar con lavados coldnicos y requirid una ostomia, muchas veces
realizada a mayor edad, meses o incluso afios de vida 8. En 3er lugar, frente a un
paciente con diagndstico previo o no que se presente con una ECAH grave que no
mejore con tratamiento médico. Es importante aclarar que, al igual que pasa con
algunos tipos de MAR, no hay una opcion correcta en cuanto a si debe o no manejar
con ostomia 84, Hay tantas situaciones como pacientes y cirujanos, por lo que se debe
adecuar el tratamiento a estos buscando lograr los mejores resultados posibles.

Cuando se trata de RN, que se manifiestan como oclusién intestinal, la

confeccion de la ostomia muchas veces es imperativa, como en los casos de
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perforaciodn intestinal o pacientes que cursan ECAH grave 58, La ostomia en estos
casos nos asegura mantener el transito digestivo disminuyendo los riesgos
postoperatorios, como fallo de sutura. Considerar ademas que en los casos de EH
con perforacién no se distingue una zona de transicion debido a que el segmento
normoganglionar va a estar evacuado a través de la perforacion, por lo que se debe
mantener una alta sospecha y la ostomia evitaria complicaciones postoperatorias por
anastomosis primaria. De la misma manera, cuando se trata de pacientes operados
fuera de gravedad pero con dudas diagnosticas, la ostomia elimina el riesgo de
oclusion funcional y fallo de sutura, por lo que ante la duda también es un recurso util.
Por otra parte, pacientes que no puedan ser correctamente manejados con lavados
van a presentarse con un colon sano muy dilatado, lo que va a dificultar la

anastomosis a la hora del descenso definitivo.

Teniendo en cuenta las caracteristicas del paciente y su familia, para poder
manejar al paciente sin una ostomia, éste debe demostrar poder alimentarse, tener
buen crecimiento y capacidad de evacuar con las irrigaciones, de lo contrario requiere
la derivacion 3%7. Vale aclarar que esto no solo depende de las caracteristicas de la
EH, muchas veces estos procedimientos deben ser realizados por los padres o
cuidadores, por lo que estan influenciados por factores socio-culturales, econdmicos
y familiares, que terminan afectando los resultados, y que inevitablemente deberemos
considerar a la hora de tener en cuenta la confeccion o no de una ostomia. En la
consulta hay que ser capaz de transmitirle a los cuidadores la importancia de los
lavados colonicos y lograr el compromiso de estos ’. De todos modos, esto aln puede
ser insuficiente y requerir la ostomia, como en los casos de EHL y ACT, donde con la
sonda no se logra evacuar la zona normoganglionar. Otra situacion relativamente
frecuente son los pacientes diagnosticados a mayor edad, que presentan T21 o
retardo intelectual 8. En muchos casos presentan afectacién del polo nutricional y
dilatacion severa del sector ganglionar, siendo muchas veces insuficientes los
lavados colonicos para reducir la dilatacion patologica 8. En todos estos casos

requeriran la ostomia para llegar a la cirugia definitiva en condiciones Optimas.

El otro factor determinante es la tactica que se utilizara para el tratamiento
definitivo. El largo del segmento afectado, la experiencia del cirujano y el acceso a
recursos como laparoscopia y nutricion parenteral, condicionan la técnica a utilizar, lo

que puede repercutir en la posibilidad o no de manejar al paciente sin una ostomia.



Los casos que presenten segmentos afectados mas largos inevitablemente
requeriran la ostomia, como mencionabamos previamente. Si ante la falta de
expulsion de meconio no se logra evacuar al paciente con lavados, estaremos ante
un paciente con una oclusion intestinal de RN , que requerira cirugia en muchos casos
y, ante la posibilidad de EH, se debe realizar la ostomia®. Esto es asi debido a la
imposibilidad previa de manejarlo con lavados colonicos.

La eleccidn de la técnica por parte del cirujano es determinante, ya que en

muchos casos la misma técnica requiere la derivacion, como veremos mas adelante.

Por ultimo, la gran mayoria de los cirujanos y cirujanas buscan evitar el pasaje
de materias por el sector descendido durante la cirugia definitiva, en el postoperatorio
inmediato. Esto se logra estando ostomizado o con el uso de nutricion parenteral. Si
no se cuenta con esta ultima muchos profesionales optan por realizar la ostomia para

proteger la sutura.

En cuanto al tipo de ostomia, este es un tema controversial. Es muy difundido el
concepto de leveling colostomy, donde se emplaza la ostomia en sector mas distal
de aspecto sano 7. En muchos sitios donde no se cuenta con biopsia extemporanea,
este es un recurso que se suele utilizar en conjunto con un mapeo del colon, tomando
varias muestras, dejando referencias en los sitios de biopsia y luego ostomizando en
la zona de transicion 372°, Ante la duda de si puede tratarse de una ACT se debe
realizar una ileostomia®. Esto permite el correcto manejo del paciente mientras se
procesan las muestras e incluso permite la toma de muestras de la boca de ostomia,
confirmando que se trate de sector normoganglionar. Muchos optan por esta tactica
ya que luego se desciende este mismo sector, anastomosandolo al recto distal &°.
Aqui muchas veces surge la duda si confeccionar o no una nueva ostomia proximal

de proteccién.

El otro factor a considerar es que la confeccion de la ostomia no condicione el

descenso, ya sea sacrificando un sector sano o limitando las posibilidades técnicas.

Es por esto que, en nuestro hospital, ante la falla del manejo médico, optamos
por el emplazamiento de una ileostomia a cabos separados. De esta forma
conservamos todo el colon intacto para que al momento del descenso definitivo no
nos condicione la técnica a utilizar y a la vez nos permite conservar todo el colon sano

sin sacrificar ningun sector. La otra ventaja que supone es que habitualmente, una
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vez hecho el descenso definitivo, éste se mantiene protegido por la ileostomia, la cual
rara vez requiere ser reemplazada. Esto se veria en los casos de ACT o incluso mas
largos. La principal discusion radica en que la ileostomia en general presenta un alto
gasto, algo que puede ser dificil de manejar, generando lesiones en la piel a nivel
abdominal 2%8', En nuestro caso, dado que reservamos las ostomias para los pocos
casos que no hemos podido manejar medicamente, y que a la vez suelen ser los de

mayor segmento afectado, esto no ha representado una complicacién mayor.

La mayoria de los autores sugiere la confeccion de una ostomia a cabos
separados, madurando a la Brooke el cabo proximal y como fistula mucosa el distal,
con el fin de evitar el paso de materias al sector distal 8. Sin embargo, otros utilizan
ostomias en asa alegando no tener mayores complicaciones al realizarla con un
espolén amplio 8. No se recomiendan las ostomias tipo Hartmann, con pouch distal,
para poder mantener evacuado el sector distal con mayor facilidad.

Por ultimo, la ostomia debe cumplir con los conceptos clasicos de las
derivaciones. Ser emplazada lejos de los resaltos 6seos de la espina iliaca superior y
el reborde costal, dentro de los triangulos conformados por estas dos y la cicatriz
umbilical 8. En el caso de la ileostomia en el cuadrante inferior derecho y las
colostomias habitualmente en el cuadrante inferior izquierdo, segun cual sea el

segmento afectado®.

Tratamiento inicial de segmentos largos y aganglionosis extensas

Aligual que mencionamos para la EHC, la principal determinante del tratamiento
es la respuesta del paciente al mismo. Si el nifio se puede manejar correctamente con
lavados colonicos desde el inicio, se continuara asi hasta el descenso. Esto es
considerablemente dificultoso y poco probable en los pacientes con ACT y mas
extensos . En estos casos se procedera a la confeccion de una ileostomia en una
primera instancia para permitir el desarrollo y crecimiento del paciente. Si esta se
hace ante el debut de los sintomas, en el mismo acto operatorio se deberia tomar una

biopsia de recto para confirmar o descartar el diagndstico ©°.



Tratamiento quirurgico en etapas

El tratamiento quirurgico de esta patologia se puede realizaren 1, 2 y 3 tiempos.
Como veiamos anteriormente, algunos casos requieren la confeccion de una
ileostomia de urgencia, por lo que estos casos no se pueden realizar en 1 tiempo solo.
Sin embargo, aquellos que se logran mantener con lavados coldnicos,
mayoritariamente los que presenten enfermedad de segmento clasico, y si contamos
con los recursos como nutricién parenteral y anatomia patologica extemporanea, son

grandes candidatos a ser resueltos en 1 tiempo solo.

Por otra parte, tenemos los pacientes que requieren una ostomia para el manejo
inicial. Ahi se abren 2 posibilidades a la hora del descenso definitivo: realizar el
descenso y cierre de ostomia en el mismo acto, o solo realizar el descenso y mantener
la ostomia para cerrarla en una 32 cirugia ’. Ambas opciones son validas, sabiendo
que mantener la ostomia protege la sutura y que hacerlo en solo 2 tiempos puede
reducir la morbilidad al resolver la ostomia mas tempranamente y ahorrar un
procedimiento anestésico-quirurgico. La decision va a estar supeditada a la

experiencia y manejo del cirujano en conjunto con el paciente y su familia ’.

Hay una consideracion especial que genera un gran debate y son los casos con
ACT y con segmentos afectados mas largos. Estos pacientes producen materias muy
liquidas que pueden generar gran numero de deposiciones lo que puede acarrear
severo eritema de pafal, sobre todo en pacientes que aun no mantienen control
esfinteriano urinario. En estos casos, Pena por ejemplo, mantiene siempre la ostomia
hasta que desarrollen el control de esfinter urinario, mientras que otros la cierran

precozmente junto con el descenso definitivo”-83.
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Cuando se trata de la resolucion en 3 tiempos, hay ciertas discrepancias
respecto a la oportunidad del descenso y de la reconstruccion del transito. Algunos
plantean realizar un seguimiento estricto a las perdidas por la ostomia, incluyendo los
iones y monitorizar con ionograma, principalmente sodio ?°. Se puede monitorizar en
orina, donde un sodio urinario bajo traduce grandes pérdidas por la ostomia y se
deberia suplir en la dieta 2°. Muy importante en el caso de las ileostomias que pueden
ser dificiles de manejar. En el protocolo de Ohio consideran este paso fundamental
para la oportunidad quirurgica, teniendo como objetivo un buen manejo del medio
interno y un gasto por la ostomia menor a 30 mi/kg/dia de consistencia adecuada 2081,
Para conseguir la consistencia sugiere el uso de pectina y fibras hidrosolubles, asi
como Loperamida. Esta ultima tiene 2 efectos: enlentece el transito y disminuye el
gasto de jugos gastricos. Habitualmente esta consistencia se genera naturalmente
una vez introducidos los alimentos solidos y en el entorno de los 9-12 meses,

momento en que esos autores del protocolo plantean la cirugia 2081,
Para el tratamiento definitivo se plantean lo siguientes objetivos 2°:
e Na+ urinario > 20 mmol/ L
e Gasto de ostomia < 30 mL/Kg/dia
e Consistencia del gasto = “pure de manzana”
e Buen manejo de los lavados colonicos por parte de los cuidadores
e Buen crecimiento y desarrollo

Vale destacar que estos autores no esperan la continencia fecal para la
reconstruccion del transito debido a que han experimentado complicaciones por

conductas retencionistas en pacientes mas grandes 2.



Preoperatorio

Se solicitara paraclinica preoperatoria de control como es habitual en las
cirugias mayores. Es importante descartar anemia en el hemograma, ya que la
hemoglobina desciende con la reseccion de colon y la anemia es un factor de riesgo
independiente para el desarrollo de ECAH, como veremos mas adelante. Se
completara la valoracion con funcional y enzimograma hepatico, ionograma, glicemia,

funcion renal, crasis y clasificacion sanguinea.

Para la cirugia electiva la mayoria recomienda una buena preparacion intestinal,
suspendiendo la via oral para solidos durante las 72hs previas y mantienen luego sélo
liquidos claros hasta 24 hs previas "84, Los lavados colonicos contintian 3 veces al
dia 74, Pefia y Puri ademas colocan SNG para mantener degravitado 78, Se indica

antibioticoterapia profilactica. Hay distintos esquemas, como:
e Ampicilina + gentamicina i.v. 8.
e Metronidazol i.v. 7.

e Aminoglucosido v.o. 24 hs previas y luego Ceftazidime + Aminoglucoésido i.v.

en la induccion 84,

En los casos que no presenten ostomia se indica la colocacién de catéter central
por punciéon periférica (PICC) o una via venosa central (VVC) para la nutricién

parenteral en el postoperatorio ”.

Una vez el paciente con anestesia general e intubacion orotraqueal se coloca
sonda vesical tipo Foley y se realiza un lavado colonico para confirmar que se
encuentre en condiciones para la cirugia. Se cubren las piernas y la cabeza para

mantener la temperatura.
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TRATAMIENTO QUIRURGICO

Dado que el objetivo de este trabajo es analizar la EH de segmentos largos, no
analizaremos en este apartado aquellas técnicas que no permitan su tratamiento. En
nuestro medio la técnica mas utilizada en los ultimos afos ha sido el Soave endoanal
descrito por el Dr. Luis de la Torre, que nos permite resolver el 80% de los casos sin
necesidad de un abordaje abdominal. Sin embargo, la limitante de esta técnica es
justamente el segmento afectado, donde no permite resolver la mayoria de los casos
de aganglionosis proximales al sigmoides debido al acolamiento normal del colon y el
manejo de la vascularizacion. Por este motivo, no entraremos en los detalles de esta
técnica y pasaremos directamente a las técnicas que utilizamos para los segmentos
largos, cumpliendo con el 2do objetivo del trabajo, abordando las técnicas
laparoscopicas para EH y sus versiones originales. Estas técnicas permiten resolver
cualquier forma de presentacion de aganglionosis, independientemente de su
extension 8 . Luego mencionaremos técnicas descritas especialmente para ACT y

mas extensas, y por ultimo, los avances en técnicas innovadoras.

En 1994 se describié por primera vez el uso de la laparoscopia para el
tratamiento de la EH, la que desde entonces ha demostrado presentar ventajas,
principalmente para los segmentos largos 8. Presenta las ventajas de reducir el
riesgo de sangrados y de torsion del sector descendido. Reduce el tiempo perineal y
por tanto el tiempo de dilatacion anal 888°. En estudios comparativos para enfermedad

de segmento clasico no han presentado diferencias significativas .

Una ventaja remarcable de este abordaje es que permite complementar técnicas
que por si solas no permitirian la resolucion de EHL, como el abordaje propuesto por
Pefia que realiza una técnica similar a Swenson por via endoanal. Cuando por esta
via no logra resolver el descenso, agrega un abordaje laparoscopico para completar

la diseccion’.

Algunos plantean como contraindicacion haber tenido una cirugia abdominal
previa, enterocolitis severa y condiciones asociadas que puedan empeorar con la

confeccién del neumoperitoneo & .



Laparoscopia: posicion y colocacién de trocares

El paciente se coloca en decubito supino, utilizando perneras o similar para
elevar las piernas®8. Los lactantes y nifios pequefios se colocan transversales a la
mesa operatoria con un realce debajo del paciente 8%, El periné del paciente debe
quedar sobre el borde de la mesa y los miembros inferiores idealmente flexionados y
con cambrado debajo de la pelvis para elevarla. Nifios mas grandes se colocan en
posicion de litotomia con perneras 8. El cirujano va ubicado en la cabecera en el caso
de los nifios pequefios y la derecha en nifios mayores 5. El asistente se ubica del

lado izquierdo 860,

Camera person

Scrub nurse

Surgeon

llustracion 17 - Posiciones para la cirugia - Extraidos de Fetoneonatologia quirurgica y Endoscopic surgery in infants and children

La antisepsia debe cubrir todo el abdomen y periné. En lactantes se extiende
hasta la linea mamilar y las piernas 8. Estas Ultimas se cubren con algodén laminado

para mantener la temperatura.
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llustracidn 19 - llustracion 18 - variantes de posicionamiento de los trocares. Extraido de Hirschsprung'’s disease-Puri

Las técnicas se realizan con 3 o 4 trocares de 3 y/o 5Smm. Muchos textos
describen la colocacion de los trocares en epigastrio para la Optica y los instrumentos
en ambos hipocondrios, utilizando la técnica abierta o con trocar de Hasson 859,
Nosotros hemos utilizado incisién umbilical para la 6ptica sin mayor inconveniente.
Se confecciona el nuemoperitoneo a 8-10 mmHg23. Dependiendo de la técnica y de
la decision del equipo quirurgico, algunos agregan un 4° trocar en fosa iliaca (FI). En
el caso de la técnica de Duhamel en Fl derecha, mientras que realizando la técnica
de Yancey-Soave muchos lo colocan a izquierda . Otros sugieren posicionarlos a
nivel umbilical pararrectales vy fijarlos con puntos para evitar que se salgan 8. Se

sugiere contar con clipadora de 5mm y endo-GIA 45 y 30mm?®.



Técnica de Swenson

Orvar Swenson describié la técnica convencional en 1948, siendo la primera que
proponia un tratamiento efectivo para la EH, luego de haber comprendido la
fisiopatologia de la enfermedad. El objetivo de la misma es resecar el sector
aganglionico dejando un pequefio segmento de recto aganglionar distal de 1-2 cm, y
por ende, respetando el canal anal y la linea pectinea. Esto ultimo es de vital
importancia ya que permite mantener la sensibilidad y el control esfinteriano. Realiza
por tanto una anastomosis termino-terminal del sector descendido al recto. En el texto
original Swenson sugeria realizar la cirugia luego del afio y con 10 kg de peso, debido
a la dificultad de la diseccion en la pelvis. Ademas reportd los primeros casos
resueltos en 1 tiempo solo, cuando la mayoria de los casos eran resueltos en 3

tiempos 8.

Luego de haber presentado grandes resultados por mas de 20 afios con su
técnica, Swenson escribia: “La cirugia que hemos llevado a cabo por 20 afios parece
ser la mas acertada para conseguir la cura en base a la fisiopatologia de la
enfermedad. En nuestra experiencia es la operacion mas dificil que encontramos en

cirugia pediatrica. Es tediosa y consume de 4 a 5 horas” .

Al dia de hoy continua siendo una de las técnicas utilizadas por muchos
cirujanos y centros alrededor del mundo. En 1994 Curran et al describieron el primer
caso en que se realiz6 esta técnica de forma minimamente invasiva, manteniendo las

premisas fundamentales 85,

Abordaje laparoscopico

En el caso del abordaje laparoscépico, una vez colocado el paciente en posicion,
realizada la antisepsia, el neumoperitoneo y colocados los trocares, se procede a la

inspeccion de la cavidad abdominal °'. Se busca identificar una zona de transicion.
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De ser asi, se toma biopsia del
sector proximal a este y al menos
otro entre 5-10 cm proximal a la
primera °'. La mayoria de los
expertos sugiere incluso realizar
entre 3 y 4 muestras y descender un

sector proximal a la ultima biopsia

normal, a una distancia entre 5y 10

llustracion 20 -Toma de muestra de biopsia. Foto de autor

cm de ésta °'. La biopsia puede ser

extramucosa o de pared total, pero asegurandose de estar al menos en la capa
muscular circular para incluir el plexo mientérico en la muestra %2. Es recomendable
cerrar con un surget el sitio de biopsia dado que, aunque la muestra sea extramucosa,
no es infrecuente que acabe abriéndose la mucosa con la consiguiente
contaminacion. Por otra parte, el cierre sirve para marcar y usar de referencia cada
biopsia. Como mencionamos previamente, las muestras se envian para ser
examinadas por anatomia patoldgica, sobre un papel secante o en formaldehido
buffer 52,

Mientras se procesan las muestras se procede a la diseccion y movilizacion del
colon, de ser necesario. Para esto es beneficioso exponer el sector a disecar de forma
extendida utilizando o bien el 4° puerto o puntos transparietales al colon. En nuestro
caso, habitualmente fijamos el sigmoides con puntos transparietales, extendiendo el
meso. Se procede a la ligadura de los vasos del mesenterio, que dependeran de cada
caso Yy su extension. Siempre
debe respetarse la arteria
marginal para asegurar la
perfusion del sector a
descender °%'. En nuestro
caso utilizamos el sellador
bipolar  (Ligasure®) para
coagular y seccionar estos

vasos. Se inicia labrando una

ventana en un  sector

llustracion 21 - Diseccion del meso sigmoides , labrado de ventana mesial.Foto de
autor

avascular del meso y se
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continua disecando por completo
el meso, coagulando y sellando
los vasos y ambas capas del
meso, en sentido distal hasta la
reflexion peritoneal y proximal
hasta la zona de transicion. Si en

este momento ya se ha

identificado  que hay que
descender al menos el angulo iustracion 22 - Apertura de la reflexion peritoneal. Foto de autor
esplénico, se puede proceder a la

seccion de la fascia de Toldt, de lo contrario se suele esperar hasta comprobar si es
necesario o no liberar este sector. En nuestro caso, utilizamos esta técnica
principalmente para los casos de EHL, por lo que habitualmente procedemos a liberar
la fascia de Toldt izquierda en este paso.

Liberado el colon hasta la reflexion peritoneal se procede a incidir en el peritoneo
y continuar la diseccion en sentido distal. Es fundamental mantenerse lo mas proximo
posible al recto con el fin de evitar las lesiones de las estructuras de la pelvis °'. Para
este paso alternamos el uso de sellado bipolar con la coagulacion monopolar con
hook ®1. Debe realizarse de forma cautelosa y minuciosa, evitando la lesion del recto
y sangrados. La diseccion continua hasta poder lograr la eversion transanal de la

mucosa rectal e identificar la zona pectinea por via perineal.

En el tiempo perineal se procede a la eversion del recto y pull through.
Identificada la zona pectinea, 1 a 2 cm proximal a esta se colocan 4 puntos cardinales
de sutura reabsorbible y se secciona proximal a estos y se realiza el descenso hasta
evidenciar la salida de la biopsia mas
proximal®'. Es de suma importancia
comprender que la seccién es
proximal a la zona pectinea, sobre un
sector de recto aganglionar que se
preserva a proposito con el fin de no

lesionar el complejo esfinteriano y el

canal anal. Por tanto la anastomosis

llustracion 23 - llustracidn 22 - Diseccidn infraperitoneal, yuxtarrectal. Foto

de autor es colorrectal o eventualmente
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ileorrectal, pero no colo-anal o ileo-anal. En muchos textos de reconocidos autores
sigue figurando escrito de esta manera, y a pesar de que correctamente describen la

técnica se comete el error semantico de llamarlo colo-anal.

En este momento se
debe contar con la confirmacién
de haber biopsiado un sector
normoganglionar. Confirmado
esto se comprueba por via
laparoscopica que el descenso

sea sin torsién ni tensién 21, De

ser necesario se continuara la

IiberaCién del COIon y diSGCCién llustracion 24 - Tiempo perineal. Se exterioriza el recto hasta identificar la linea
pectinea. Foto de autor

del meso hasta lograr este

objetivo.

Ubicado en la posicidon el segmento a descender, se secciona el colon
aganglionar en toda la circunferencia. Es recomendable ir seccionando y suturando
por cuadrantes, evitando seccionar todo el colon desde el inicio. Esto permite
manipular mejor el colon y mantener la correcta orientacion evitando la torsion, asi
como adecuar la sutura a la posible incongruencia de cabos. Hecha la seccién, se
completa la anastomosis colorrectal por cuadrantes con puntos separados de sutura

reabsorbible. En nuestro caso utilizamos poliglactina 910 4.0 o polidioxanona 4.0.

Abordaje convencional

Originalmente inicia con una incision paramediana izquierda %2, aunque no todos
sugieren este abordaje, prefiriendo una incision mediana. Una vez tomadas las
biopsias se libera el colon y secciona con sutura lineal cortante a la altura de la zona
de transicion °2. Se realiza la diseccion del mesocolon permitiendo el descenso a la
pelvis y la liberacién de las fascias de ser necesario®. Abierta la reflexion peritoneal

continua la diseccion perirrectal hasta la altura del complejo esfinteriano 2.

Completada la diseccion del recto, a nivel perineal se evierte el mismo,

permitiendo observar la zona pectinea %. Alli se secciona la cara anterior a 2 cm de



la zona pectinea y la cara posterior a 0,5 - 1cm %2, Se introduce una pinza larga para
sujetar el segmento ganglionar, al cual se le realizaron puntos tractores. El descenso
se progresa hasta dejar evertido 2 cm proximales a la biopsia de segmento
normoganglionar %2, Se fija el segmento normoganglionar con puntos de serosa al
borde muscular distal rectal, de sutura reabsorbible 5,0 °2. Se secciona el sector
descendido. Luego se completa la anastomosis termino-terminal con puntos

separados de sutura reabsorbible 4,0.

Desde el abordaje abdominal se inspecciona el descenso por ultima vez y se

cierra la reflexion peritoneal y la cavidad abdominal.
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Técnica de Rehebein.
Modificacion de la técnica de Swenson

Esta técnica surge casi tres décadas después de que Swenson publicara su
trabajo original, y lo hace como una adaptacion de la misma. Con el desarrollo de las
staplers o maquina de sutura, se desarrollé la maquina de sutura circular endoluminal,
que permite realizar una anastomosis de recto bajo, mediante un abordaje
combinado, sin la necesidad de evertir completamente el recto para realizar la sutura
fuera de la pelvis, como plantea Swenson. Esta técnica introduce este tipo de sutura.
Comienza con un abordaje abdominal por mediana infraumbilical ®3. Continua con la
toma de biopsias y diseccidn del sector aganglionar, extendiendo la diseccion
distalmente en forma perirrectal. Se completa hasta aproximadamente 2 cm
proximales al esfinter ®3. Completada la diseccion, se coloca el sector movil de la
maquina de sutura circular en la boca proximal a descender, cerrandola con una jareta

en forma de bolsa de tabaco, y se introduce la maquina por via endoanal . Se

acoplan los elementos y al
" \ accionar la sutura mecanica se
}‘ | | | genera una anastomosis
circular, seccionando

remanentes de ambos cabos.

Completada la sutura se debe

recTum 1 s

corroborar que en la maquina se

encuentre un aro de tejido o

‘dona” que comprenda ambos

sectores a anastomosar.

llustracion 25 - Anastomosis con sutura mecdnica circular cortante endoanal.
Extraido de Book Hirschsprung's disease ESta técn ica ha

demostrado ser segura y es utilizada por muchos cirujanos a nivel mundial. Algunos
expertos sugieren que la edad ideal para utilizar esta técnica esta comprendida entre
los 6 y 18 meses y sobre todo para pacientes con EHL %3.

Presenta principalmente 2 desventajas: requiere material especifico y desarrolla
casi invariablemente una estenosis a nivel de la sutura que requiere seguimiento y

dilataciones %.



Técnica de Soave y Yancey

Debido al riesgo de lesion de estructuras pelvianas durante la diseccion
perirrectal, surgié esta innovadora técnica con el fin de disminuir este riesgo. La
técnica original fue publicada por Yancey 8 afios antes de que lo presentara Soave,
pero no seria hasta esta ultima que adquiriera gran popularidad en la comunidad
cientifica'”. Se presume que esto fue asi debido a que el Dr. Yancey la publicé en una
revista cientifica poco difundida ya que era de las pocas que aceptaba trabajos
realizados por personas afrodescendientes. Hoy en dia, mas de 60 afos después,
expertos como el Dr. Levitt intentan reconocer el trabajo de Yancey utilizando el

nombre del mismo en la técnica.

La tactica de esta cirugia consiste en realizar la diseccion del recto pelviano en
el plano submucoso de la pared del recto, evitando asi la lesién de las estructuras
adyacentes. Ha sido ampliamente utilizada en el mundo y en nuestro medio. Fue
adaptada mas tarde por Boley y mas adelante por L. de la Torre, quien hace referencia

a su técnica como Soave endoanal.

Yancey-Soave Laparoscopico y Georgeson

Esta técnica comparte la preparacion y
colocacioén de trocares con la técnica de Swenson
laparoscépica °'. Hay una pequeiia diferencia
semantica entre las técnicas descritas por ambos
autores: Soave describio la diseccion del recto por
via abdominal, mientras que Georgeson por via

endoanal.

Inicia de igual manera, tomando biopsias
para su procesamiento %'. Contintia con diseccion

del meso, realizando una ventana y disecando

hasta el sector normoganglionar en sentido

Ilustracion 26 - Colocacion de separador de Lone Star

prOXimal Yy hasta la reflexion peritoneal en sentido en posicion de litotomia. Extraido de Atlas of pediatric

. 91 .. Surgery - Holcomb, Rothenberg
distal ®'. Durante esta etapa el cirujano debe ser

capaz de identificar el uréter izquierdo y puede ser necesario liberar la fascia de Toldt.
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Una vez confirmado el sector anatomopatoléogicamente sano, y liberado, se
procede al tiempo perineal. Aqui suele colocarse al paciente en posicién de litotomia
y se utiliza separador de Lone Star o puntos tractores®'. El fin es exponer
completamente la zona pectinea y lograr cubrirla con los ganchos del separador o

puntos tractores con el fin de proteger y preservar el canal anal °'.

Utilizando el electrocauterio con punta aguja se incide la mucosa
inmediatamente por encima de la linea pectinea (las distintas recomendaciones van
desde 0,5 a 2 cm proximal a esta) hasta el plano submucoso en profundidad °'. Desde
alli se labra el plano submucoso hasta llegar a la altura del sector disecado por via
laparoscopica °'. A medida que se avanza por el plano se deja un manguito sero-
muscular que permanecera en el periné. Al llegar al sector donde ya se ha liberado el
recto por via abdominal, se incide sobre el manguito inmediatamente distal al sector
donde todavia no se ha labrado el plano °'. Se comienza por la cara anterior y se

continda lateralmente hasta completar toda la circunferencia °'.

Abierto al peritoneo, se incide en la pared posterior del manguito seromuscular
y en la cara anterior, equivalente a hs 12 y 6, con el fin de disminuir la tension del
mismo. Algunos optan directamente una reseccion de la pared posterior del manguito
seromuscular hasta la zona pectinea y una incisidon sobre la cara anterior. Luego se
realiza el descenso del colon con pared total a través del recto, el denominado pull-
through °'. Una vez que se observa salir a través del ano la marca donde se realizo

la biopsia del sector ganglionar, se ha completado el descenso.

Se confirma por via laparoscopica que el descenso no presente torsion ni
tension y se procede a la anastomosis colorrectal de igual manera que describié para

la técnica de Swenson 9!

La técnica descrita originalmente realiza el labrado del manguito seromuscular
desde el abordaje abdominal. Esto se puede reproducir laparoscopicamente, pero la

mayoria de los reportes se refieren a la técnica adaptada por Georgeson, con

abordaje laparoscépico
LTAPT Pure TAPT
! combinado con el abordaje
= .

llustracion 27 - A izq: diseccidon desde abordaje
abdominal, preserva arteria marginal. A der:
diseccion endoanal, liga arteria marginal al
avanzar proximalmente. Sector gris

corresponde a menor vascularizacion.




perineal, realizando el labrado del manguito desde el periné. Muchos la utilizan incluso
en los casos que no es estrictamente necesario el abordaje abdominal. Esto se debe
a que al disecar el segmento a descender desde el abdomen, es posible preservar la
arteria marginal, mientras que al hacerlo desde el periné se tienda ligar o coagular a
medida que se expone.

La otra gran diferencia, descrita originalmente por Yancey y luego por Boley, y
que practicamente se adapto en la enorme mayoria de los reportes, es la anastomosis
primaria sin la confeccion de un moncone. En el texto original Soave dejaba el colon
descendido protruido por el ano, sin seccionar ni anastomosar quirdrgicamente. Entre
15 y 20 dias postoperatorios realiza una 2da intervencién donde se reseca el
segmento aganglionar protruido, pero refiere que la anastomosis se genera por la
adherencia propia del proceso inflamatorio, sin necesidad de sutura °*. Yancey, al
igual que Boley mas adelante, sugirieron la seccion del sector redundante con

anastomosis primaria 1794,

Abordaje Convencional

La técnica inicia con una incisidén mediana infraumbilical °*. En nuestro medio

también la hemos realizado mediante una incision de Pfannenstiel.

Los primeros pasos de la cirugia consisten en las tomas de biopsia. Continua
con la diseccion del meso y liberacion del colon al igual que en la técnica
laparoscopica. En la técnica original Soave infiltra la pared del recto-sigmoides con
suero fisioldgico y una sustancia con efecto vasoconstrictor '8%* Luego incide
longitudinalmente la capa sero-muscular y continua la diseccién roma hasta llegar a

la zona del esfinter anal 894, Alli se pasa al tiempo perineal %.

Desde el periné se introduce una sonda o puede ser un dilatador esofagico, el
cual se fija a la mucosa disecada®. Al traccionar de esta se produce la eventracién
de la mucosa, la cual se secciona entre 1y 2 cm de la zona dentada®. Se continda
traccionando y realizando el descenso hasta la zona de la biopsia con células
ganglionares. La anastomosis se produce de igual manera que en la técnica

laparoscopica.
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Boley plantea su modificacion con Soave refiriendo que acorta los tiempos
hospitalarios, disminuye la necesidad de dilataciones, menores complicaciones de la
anastomosis y cuidado postoperatorio mas sencillo %.



Técnica de Duhamel

Consiste en realizar el descenso del colon sano por un plano incruento entre
sacro y recto, dejando un pouch de recto aganglionar y haciendo una anastomosis
latero-lateral con maquina de sutura lineal cortante. En el texto original Duhamel la
describe como una variante de la técnica propuesta por Swenson, donde excluye la
parte enferma en vez de extirparla, con la ventaja de no poner en riesgo la inervacion

de la vejiga y genitales por el plexo pélvico 78 .

El abordaje laparoscopico fue reportado por primera vez en 1994 en un nifio de
2 afios % Algunos sostienen que presenta alta mas precoz, al igual que la
recuperacion de la v.o., sin diferencias significativas en constipacion/diarrea®4%. Bax
y Van der Zee refieren que la técnica es considerablemente mas compleja que la
version convencional, requiriendo una importante curva de aprendizaje %. Sus
primeras experiencias obtuvieron resultados similares con respecto a no tener
mayores complicaciones postoperatorias, menor tiempo de estadia y reinstalacion de
la v.0o. mas precoz. Los resultados cosméticos no fueron considerados en la

comparacion de resultados, pero refieren resultados ampliamente superiores -

Abordaje laparoscopico

El abordaje para esta técnica es similar, con un trocar umbilical para la camara,
trocares en ambos cuadrantes inferiores o en ambos flancos, y agrega un 3° en
cuadrante superior derecho ®. Como todos estos procedimientos, inicia con la toma
de biopsias. Continua con la diseccion del meso, labrando una ventana proxima a la
pared del recto. Se incide sobre la reflexion peritoneal por delante del recto y se rodea
para continuar principalmente por la cara posterior %. A partir de alli comienza la
diseccion de espacio retrorrectal °7. La diseccion debe realizarse hasta poder palpar
el instrumento en el espacio retrorrectal tactando desde el periné, a la altura de la
zona pectinea %. Luego se continda con la diseccion proximal hasta el sector

normoganglionar %7,
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Una vez liberado el colon a movilizar, se introduce un aspirador en el recto por
via perineal y se asegura de que este se encuentre limpio. Traccionando del recto se
secciona préximo a la reflexién peritoneal °7. Esta referencia es importante para evitar
dejar un pouch rectal redundante, lo que genera mayor numero de complicaciones.
Ejerciendo presion con la pinza desde dentro, sobre la cara posterior del pouch rectal,
se marca donde se debe realizar la incisién en la cara posterior, siempre proximal a
la zona pectinea, aproximadamente 0,5-1cm °7. Se incide en la cara posterior, hasta
ambos lados, paralelo a la linea dentada, y se pasan puntos de poliglactina 910, 4.0
en ambas comisuras ¥. Se dejan también 2 puntos en el borde superior de esta herida
97_ A través de esta incision se desciende el sector normoganglionar hasta evidenciar
la salida del sitio de biopsia mas proximal a través del ano ’. El descenso se debe

hacer con la cara antimesentérica posicionada anteriormente %. Una vez realizado

/'Pgﬁ —Aganglionic

7 C rectum
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llustracién 28 - llustracion e imagen de la introduccion de la EndoGia para ampliar la anastomosis. Extraido de Atlas of Pediatric Surgery —
Holcomb, Rothenberg.

el pull-through, se secciona el colon descendido y se sutura la cara anterior al borde
superior de la incision del pouch, y la cara posterior al borde inferior . Utilizando una
EndoGia® de 45mm, se amplia la anastomosis introduciendo una rama de la misma
en el colon descendido y la otra en el pouch % . El ultimo paso es el cierre del pouch
desde el abordaje laparoscopico con un surget de poliglactina 910 4.0 ¥. En
ocasiones, la anastomosis del pouch es tan larga que genera casi una anastomosis
oblicua entre estos, lo que hace que el cierre del pouch sea del borde anterior del

recto nativo a la cara anterior de colon descendido 7.



N \\\\\ \\\\\ \\\\

llustracion 29 - lustracidn e imagen del cierre del pouch. Extraido de Atlas of Pediatric Surgery — Holcomb, Rothenberg.

Abordaje Convencional

Inicia con una mediana infraumbilical. En los casos que presenten una
colostomia previa, se desmonta la misma con una incision circunferencial en piel. Se
evalua la extension de la enfermedad, y se realiza una confirmacion histopatologica
con biopsias por congelacion . En los casos que presenten una colostomia previa,
se retira la estoma y se utiliza para la anastomosis. La movilizacion del colon
comienza en el mesocolon rectosigmoideo, proximal a la unién rectosigmoidea. La
diseccion del mismo se realiza con electrofulguracion o ligaduras de material
reabsorbible. La diseccion del recto distal agangliénico se realiza por debajo de la
reflexion peritoneal, cuidando de no lesionar los érganos adyacentes como los
uréteres, la vejiga, las vesiculas seminales y el conducto deferente 8. El colon se
divide en la zona de transicidn, con sutura mecanica lineal cortante o cerrando con
surget de material reabsorbible, como poliglactina 910 o seda . Es recomendable
reperar las caras mesentérica y antimesentérica para mantener la orientacion del
segmento ganglionar durante el descenso. El colon ganglionico descendido debe
preservar las caracteristicas normales, incluyendo una textura serosa, el diametro, y
buena irrigacion; si estas caracteristicas estan presentes, debe seguir una
anastomosis sin tension . La traccion anterior en el recto expone el espacio
retrorrectal, presacro. Se labra el espacio para el descenso con maniobras romas,

directamente en la linea media. La diseccion puede facilitarse utilizando un dilatador
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curvo de Hegar o simplemente con el dedo indice %. Esta diseccion se lleva hasta el
suelo pélvico al igual que en la técnica laparoscopica. Continta con la incisién en la
cara posterior del pouch rectal para realizar el pull-through . Se colocan los puntos en
comisuras y ambos lados de la incisién y descenso del colon ganglionar %. Se
confirma el descenso sin torsion ni tension. Se secciona el colon descendido y
anastomosis termino-lateral, tal como fue descrita en el apartado anterior %. Se coloca
una grapadora endo-GIA o similar, con un brazo en el recto nativo y el otro en el
neorrecto, para crear una anastomosis antero-posterior entre el recto y el intestino
descendido %. Se debe tener cuidado para evitar interferencias con érganos cercanos
como los uréteres, ovarios, vejiga o intestino delgado. Cuando la posicion deseada
esta asegurada se realiza la anastomosis con la sutura mecanica lineal cortante
directamente a lo largo de la linea media y se confirma la eliminaciéon completa de la
pared rectal comin®. Es crucial que el cirujano inspeccione digitalmente la
anastomosis, se asegure que esté completamente anastomosado y verifique la

hemostasis 8.

Volviendo al abordaje abdominal, algunos autores sugieren la reseccion del
recto aganglidnico restante en exceso®. Para esto utilizan la sutura lineal cortante en
forma oblicua, con el extremo a 0.5 o 1 cm proximal a la anastomosis. El muion rectal
queda por debajo de la reflexion peritoneal ®8. Con la anastomosis completa, el

neorrecto puede o no ser reperitonizado y se cierra el abdomen®.

Vale destacar que la técnica original descrita por Duhamel hace mas de 60 afos
tenia algunas diferencias que se fueron adaptando para la mejoria de la técnica. En
primer lugar, el pouch se ha ido reduciendo de tamafo, para ser recomendado hoy
que no sobrepase la reflexion peritoneal, quedando completamente en la pelvis
menor. En segundo lugar, Duhamel proponia la seccion longitudinal en la cara
posterior a nivel de la linea pectinea, separando las fibras del esfinter 78. Eso se ha
cambiado, para incidir transversalmente por encima de este y preservar
completamente su funcion. Por ultimo, como parte de la evolucion de las técnicas
quirurgicas, Duhamel proponia una anastomosis sin sutura, clampeando el recto y el
segmento descendido con 2 pinzas Kocher, en forma de “V” con vértice superior, que
quedaban asomando a través del ano por dias 7. Esto fue sustituido por la sutura

mecanica lineal cortante.



Recientemente el Dr. Abello presentd, en las primeras jornadas de Enfermedad de
Hirschsprung, realizadas en el Hospital Italiano de Buenos Aires, una variante de esta
técnica en la que realiza la anastomosis mediante magnamosis (utilizando imanes),

sin sutura.
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llustracion 30 - Descenso transmesocolo, técnica de Turnbull. Extraido de The
ASCRS textbook of colon and rectal Surgery
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Descenso de colon derecho

Cuando nos encontramos con EHL que incluye el transverso, el descenso y
anastomosis del colon derecho, puede quedar a mucha tension e incluso en un angulo
muy cerrado cruzando por encima del ileon terminal, lo que puede generar una
suboclusién. Para evitar esto y poder realizar una anastomosis sin tensién se han
desarrollado procedimientos como el de Deloyers o el descenso trans-mesocolon o

procedimiento Turnbull 93100,

En el descenso
lleocolic artery b transmesocolon se realiza una

ventana en un sector avascular por

; el que se desciende el colon
artery
derecho, quedando por detras del
ileon terminal en direccion a la

pelvis 1%, Esta maniobra evita la

compresion del ileon terminal y
genera menos tension en la

anastomosis.

El procedimiento de Deloyers es mas complejo, pero con excelentes resultados.
Para esto se requiere la seccion de las arterias colica derecha y célica media proximas
a su nacimiento, preservando especialmente la arteria ileocdlica, ya que va a suplir a
todo el colon remanente %', Es importante la preservacion de la arcada de Drummond
para asegurar la irrigacion de todo el segmento 9. Se procede al decolamiento de
todo el colon derecho vy
luego a la rotacion en
sentido antihorario,
quedando el ciego en el
hipocondrio derecho y el
angulo hepatico del colon en
direccion a la pelvis para

realizar la anastomosis

llustracion 31- llustracion 30 - Rotacion de colon derecho retro mesentérica, técnica de

Deloyers. Extraido de The ASCRS textbook of colon and rectal Surger:
colorrectal 101, / f gery



TECNICAS ESPECIFICAS PARA AGANGLIONOSIS EXTENSAS

Técnica de Martin

Esta técnica, también conocida como Duhamel-Martin o Lester Martin, en honor
al cirujano que la describié por primera vez en 1967 y que surge como una
modificacion de la técnica original de Duhamel '°2. El objetivo de esta técnica era
eliminar el fondo ciego del pocuh rectal y de esta manera disminuir las complicaciones
del sector aganglionar. Realizando una técnica en lo demas similar al Duhamel,
sugiere una anastomosis termino-lateral del sector normoganglionar descendido en
el espacio retrorrectal y luego una anastomosis latero-terminal del sector descendido
al cabo proximal del recto remanente '92. Una vez confeccionadas ambas

anastomosis introduce un clamp para anastomosar ambas asas, eliminando el puente

llustracion 32 - Esquema del articulo original publicado en 1968 por L.Maritn
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entre estos y generando una anastomosis latero-lateral amplia 192193, El resultado final

es un reservorio amplio a modo de ampolla rectal, sin fondo ciego 1%2.

Un afo mas tarde, Martin publica la
primera técnica especifica para casos de
aganglionosis extensas. Esta surge como
una extension de su procedimiento, en la
cual el segmento descendido corresponde a
intestino delgado, ileon especificamente.
Luego de realizar la anastomosis termino-
lateral del asa descendida en el espacio
retrorrectal, realiza una extensa
anastomosis latero-lateral del asa delgada a
todo el colon izquierdo 193, La preservacion
del colon nativo busca como objetivo la
absorcion hidroelectrolitica, mejorando asi
la funcién intestinal y disminuyendo el
numero y la consistencia de las
deposiciones, y con esto mejoraria el
eritema del pafal que estos pacientes
suelen presentar '%. En el articulo original
presenta 5 pacientes operados con esta

técnica, con buenos resultados 193,

llustracion 33 - Esquema del articulo original de L.Martin,
publicado en 1969

Esta técnica ha sido bastante utilizada para el tratamiento de aganglionosis

extensas, siendo incluso la mas utilizada en algunas series ?*. En la actualidad ha

caido en desuso debido a que muchos expertos sugieren no preservar sectores

aganglionares dado que tienden a perpetuar el estreiimiento, mantienen un estado

proinflamatorio por tratarse de tejido enfermo y presentan extensas suturas que

pueden presentar fallas y fugas anastomoticas 7. Los mismos sugieren que la

anastomosis ileorrectal presenta similares resultados a largo plazo con menor

morbilidad 7. De todos modos, creemos importante su mencion dado lo extendido

que fue su uso en el pasado reciente, por o que pacientes en seguimiento han de

haber sido operados por esta técnica.



Hemos notado que en muchos textos se hace mencion a la técnica de Martin sin
especificar a cual de las dos hace referencia. La segunda que mencionamos solo se
utiliza en casos de ACT o mas extensas, mientras que la primera puede ser utilizada

en cualquier caso.
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Técnicas con parches de colon derecho

Técnica de Kimura

En 1981 Kimura propone una técnica conceptualmente similar a Martin, esta vez
utilizando un parche de colon ascendente. Se basa en la premisa de que la mayor
parte de la absorcion hidroelectrolitica ocurre en dicho sector. La técnica es compleja
y se realiza en etapas. Primero realiza una ileostomia proximal a la zona de transicion
(ilustracion 34, A) %4 Semanas mas tarde, reinterviene al paciente creando una
extensa anastomosis latero-lateral del ileon ostomizado al ascendente y transverso,
el cual luego ostomiza de forma terminal (ilustracion 34, B). Se destaca que en su
técnica mantiene la vascularizacion solo por los vasos ileales, ya que secciona el
mesocolon, desarrollandose neovascularizacion a expensas de la vascularizacion
intramural '%4. Refiere que 6-12 meses después la vascularizacion se encuentra
completamente desarrollada y alli realiza un descenso del ileon con parche de colon
a modo de procedimiento de Swenson (ilustracion 34, C y D) 104

1.7.

g
N

llustracion 34 - Técnica de Kimura, extraido del articulo original de Kimura



Técnica de Sauer

Sauer, por su parte, propone
una técnica similar en 1989 en la
que ademas preserva la valvula
ileocecal. El fundamento de esta
compleja técnica radica en que
ademas de preservar el colon
derecho, con mayor absorcion
hidroelectrolitica, preserva la valvula
ileocecal, la cual tiene un papel
fundamental como barrera para
evitar el pasaje de bacterias del
colon al intestino delgado '%. Esta
técnica también se realiza en
etapas. Primero reseca el sector de
ileon aganglionar incluyendo la zona
de transicién y preservando los 3 cm
proximales a la valvula ileocecal 9.

Los 20 cm ganglionares mas

distales se aislan y se anastomosa el

Fig2. (AR icileal sagment. R is2t03 cmpr area, resection
line 8 is in ganglionic area. (B) 8 to c: normal ileum to be used for interposition.

Fig 4. Second step in staged procedure. A to o, ilec-ileal
anastomosis; ¢ to o, ilesl conduit: 8, distal end of conduit as stoma.

Fig3. Side-to-side anastomosis between ileal loop (stocland  The proximal end of the distal colon is slso exteriorized to
ascending colon. End-to-back anastomosis of leum (A o o). facilitate later ileorectal anastomosis.

llustracion 35 - Técnica de Sauer, obtenido del articulo original
publicado por Sauer en 1989

ileon proximal al ileon aganglionar inmediatamente proximal a la vélvula ileocecal'®.

El asa aislada se anastomosa en forma latero-lateral al colon ascendente, de manera

isoperistaltica, y se ostomiza como ileostomia terminal, mientras que el colon se

ostomiza a forma de fistula cutanea para facilitar su manejo'%. Al mes completa la

colectomia y descenso de la ostomia proximal con técnica de Martin o de Rehbein'.

De esta manera se conforma un descenso ileorrectal que tiene interpuesta la

valvula ileocecal, manteniendo la superficie de ciego y ascendente para aumentar la

reabsorcion hidroelectrolitica y preservar la funcion de barrera de la valvula 1%.
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Otras técnicas con parches colonicos

Shandling describe otra forma utilizando todo el colon “disponible” para realizar
una anastomosis laterolateral al ileon descendido a modo de Soave. Reporta 2 casos

exitosos en 1984 106

Otra técnica descrita por Boley y modificada levemente por Applebaum plantea
el uso de colon ascendente (sin valvula) a modo de parche anastomosado latero-
lateral en sentido antimesentérico al ileon descendido, el cual lo realiza con manguito
y anastomosis primaria (técnica Yancey-Soave-Boley) 9. En un reporte de casos
refiere mejor absorcion hidroelectrolitica, con descenso significativo del numero de

deposiciones %7,
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Reconstruccion ileal con reservorio en “J”

Otra técnica es la creacion de un pouch en “J” de ileon y anastomosis ileorrectal.
Utsonomiya popularizé esta técnica en 1980 siendo adoptada en muchos centros.
Supone las ventajas de crear un reservorio y disminuye la onda peristaltica
directamente hacia el canal anal, lo que aumenta la urgencia para movilizar y la

incontinencia 108,

En algunos centros se utiliza en los casos de ACT y se puede agregar la

esfinterotomia para evitar sindrome obstructivo y enteritis 24.

Para su confeccion la mayoria realiza la técnica igual a Swenson o Rehbein
hasta la anastomosis ileorrectal '°°. En este momento se debe asegurar que el ileon,
en un punto aproximadamente a 15-20 cm de la boca terminal, sea capaz de llegar a
anastomosarse al recto bajo, llegando aproximadamente a 2cm debajo del borde
inferior del pubis '%°. Para esto pueden ser necesarias varias maniobras, desde la
seccion del pediculo ileocecal préximo a su origen, hasta movilizacion minima de
duodeno-pancreas y liberacion de la raiz del mesenterio '%°. Una vez asegurado esto
se confecciona el reservorio en J plegando los ultimos 15-20 cm, sector confirmado
como ganglionar con una anastomosis latero-
lateral extensa '9°. Se yuxtaponen y fijan con un
punto reabsorbible en el sector mas proximal 1%
Préximo al vértice de la union se realiza una
apertura con bisturi en cada una de las asas, por
las que se introduce una rama de la sutura lineal
cortante en cada una '%°. Se confecciona la

anastomosis con la sutura mecanica 9. Se

introduce la ojiva de la sutura circular cortante en
el mismo y se cierra con una jareta '°°. Se introduce
la maquina de sutura circular por via endoanal y se

desciende el reservorio hasta el recto remanente

109 Se acoplan las partes de la maquina de sutura

circular y se efectua la anastomosis. Luego se

llustracidn 36 - - Confeccion del reservorio en "J".

Extraido de Atlas of pediatric Surgery - debe retirar la pinza cuidadosamente con
Holcomb,Rothenberg

maniobras circulares y verificar que en la misma
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se encuentren los aros seccionados del sector ileal y rectal. Quienes utilizan esta
técnica refieren haber mejorado considerablemente la diarrea severa en el

postoperatorio inmediato 2°.

llustracion 37 - Anastomosis del pouch en "J" al recto. Extraido de Atlas of Pediatric Surgery - Holcomb, Rothenberg



Técnica de Ziegler

Miectomia-miotomia extendida

Ziegler propone esta técnica para el
tratamiento de AID y AT 0111 Se trata
de

sumamente complejos, en la que se

una alternativa para casos

intenta preservar una longitud minima

fin de evitar la insuficiencia

Se

con el
intestino
40-

50cm, sobre el que se realiza ostomia

intestinal. mantiene

aganglionar, aproximadamente
terminal y una miectomia-miotomia que
mantiene el flujo al bajar la presion del
segmento aganglionar y a expensas de
la propulsion generada por el corto
segmento sano %" La miectomia se

realiza resecando una banda de 1cm de

) END OSTOMY

_‘ /\_\

llustracion 38 - Técnica de Ziegler para AT. Extraido de articulo
original de Ziegler.

ancho a lo largo de los primeros 10cm y luego miotomia los siguientes 40cm. Finaliza

con una ileostomia terminal, como mencionamos previamente '''. El autor reporta

algunos buenos resultados(10/16), con 2 de ellos recibiendo toda la nutricién enteral

al momento de la publicacion''.

Plantea que es una alternativa para una

manifestacion rara de la enfermedad que puede tratar de forma definitiva o

alternativamente permitir el crecimiento hasta realizar un trasplante intestinal "°. En

un estudio vieron una franca mejoria en el descenso de nimero de deposiciones 3.
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Oftras técnicas e innovaciones

Minimo acceso endoanal

llustracion 39 - Colocacion de los trocares por via transanal. Obtenido del articulo

original 112

En la universidad de
Huazhong describieron una
técnica combinando
laparoscopia y  abordaje
endoanal, utilizada en al
menos 3 pacientes con EHL,
enteramente

con abordaje

endoanal''?. Comenzaron el
procedimiento igual que en la
técnica descrita por Soave y

Yancey. Una vez abierto el

manguito sero-muscular a la cavidad peritoneal, insertaron 3 trocares de 5 mm a

través de la incision en el manguito sero-musuclar, sujetando los mismos con puntos

de sutura. Insuflaron la cavidad hasta una presion de 6-8 mmHg. Con una éptica de

5mm y 30° y los 2 instrumentos adicionales realizaron la exploracion, liberacion de la

fascia de Toldt izquierda, diseccion del epiplon mayor y mesocolon 2. Completada

la liberacion, continuaron el descenso como en la técnica descrita por De la Torre.

Confirmado el sector

normoganglionar por
biopsia extemporanea, vy
completado el descenso,

volvieron a realizar una

laparoscopia  exploratoria

de igual manera para
corroborar la hemostasis y
descenso sin torsion ni
tension 2. Finalizaron los
procedimientos con la

anastomosis colorrectal

como es habitual en la técnica
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llustracion 40 - Vision endoscopica por via transanal, diseccion del mesosigmoides.
Obtenido del articulo original. 112



Abordaje laparoscopico por incision umbilical tnica

En 2010, Muensterer report6 junto
con Georgeson los primeros 6 casos
utilizando una incision umbilical unica, o
SILEP, por sus siglas en inglés (Single
Incision laparoscopic endorrectal Pull-
Through) 3.

utilizando Triport® y 3 trocares con

Presentd 2 variantes,

entradas separadas a nivel de la fascia,
de 4 y 3mm ™3, El procedimiento fue

realizado con la técnica de Georgeson,

simplemente variando las posiciones de

llustracion 41 — Colocacion de los trocares con técnica de SILEP.
Imagen tomada del articulo original de Muensterer. 113

los trocares. Los resultados fueron comparables con la técnica laparoscopica clasica,

demandante técnicamente por la falta de angulo para realizar las biopsias y con

excelente resultado estético''s.

llustracion 42 - Toma de biopsia con técnica de SILEP. Ndtese el dngulo entre
los instrumentos. Imagen tomada del articulo original de Muensterer . 113
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Cirugia Robdtica

Desde el afno 2001 se han estado llevando a cabo distintos procedimientos
asistidos con cirugia robotica en pediatria’4. En el afio 2011, Hebra et al, publicaron
su experiencia con 12 pacientes con EH en los cuales se realizé el tratamiento
mediante cirugia robdtica, y desde entonces esta ha adquirido gran popularidad. Las
técnicas utilizadas son las mismas que se utilizan con el abordaje laparoscépico, de
hecho, el procedimiento inicia con una laparoscopia como si se fuera a resolver con
esa técnica. Luego se acopla el Da Vinci® a los puertos y se procede a realizar la

cirugia utilizando el robot.

Hebra realizd su experiencia con la técnica de Swenson y a los pocos afios Pini
Prato y su equipo publicaron sus resultados con la técnica de Yancey-Soave''s. Al
dia de hoy hay publicaciones informando los resultados con todas las técnicas

habituales.

La mayoria de los autores utiliza 4 trocares, umbilical para la 6ptica, 2 en cada
cuadrante superior y uno en el cuadrante inferior izquierdo o derecho, segun los

diferentes autores y técnicas'®.

La técnica robdtica permite una diseccion precisa, especialmente en la pelvis,
gracias a la visualizacion tridimensional y mayor libertad de movimiento de los
instrumentos robdticos, lo que minimiza el riesgo de lesiones en estructuras nerviosas

y vasculares importantes durante la diseccion rectal 4.

Esta técnica presenta como ventajas sobre la laparoscopia una menor curva de
aprendizaje, la eliminacién del temblor debido a los movimientos filtrados de la cirugia
robotica y una vision en 3 dimensiones que permite manejar mejor la cirugia y nudos
intracorpdreos'®. Hebra enfatiza la eficiencia en la diseccion de los sectores
complejos de los nervios pélvicos y vasa deferens 8. Los ultimos avances incluyen
camaras con técnica de fluorescencia que permite confirmar la vascularizacion de los
tejidos. Como desventaja presenta los altisimos costos de compra y mantenimiento
del equipamiento, la falta de instrumental especialmente adaptado a patologia
pediatrica y que no es conveniente utilizar el Da Vinci ® en pacientes de peso menor
a 15 Kg por la ergonomia de los brazos robaéticos articulados 4.
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Sin lugar a dudas es una técnica innovadora y prometedora que se encuentra
en desarrollo, con mas adeptos cada dia y que en un futuro cercano, acompafnado

del descenso de los costos, llegara a ocupar un porcentaje considerable de los

procedimientos coordinados de cirugia pediatrica.

llustracion 43 - Cirugia robdtica con DaVinci®. Tomado de articulo de Pini Prato 11°
a) Colocacion de los trécares

b) Toma de biopsia

¢) Diseccidn del recto subperitoenal

e) Control de la vascularizacion del sector disecado con técnica de fluorescencia
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Resultados de las distintas técnicas

Al dia de hoy no contamos con un consenso de parte de los especialistas sobre
cual es la mejor técnica para el tratamiento de la EH, y menos aun para aquellas con
afectacion extensa 8. La experiencia internacional es tan variada como la cantidad de

centros y las realidades de estos.

En el analisis de la patologia en general, muchos estudios sostienen que las
técnicas mas utilizadas para el tratamiento de la EH son los procedimientos de
Swenson y Yancey-Soave . Esto varia al considerar las afectaciones que exceden

la presentacion clasica.

En un estudio multicéntrico realizado en 3 grandes hospitales pediatricos de
norte-américa, entre 2001 y 2019, concluyo que las técnicas de Swenson y Duhamel
habian sido utilizadas en proporciones iguales para el tratamiento de ACT ''7. En la
revision del APSA 2020, Duhamel fue la técnica mas utilizada para ACT y EHL, pero
sin evidencia de ser superior y con resultados a largo plazo similares 2. En un estudio
retrospectivo realizado en Corea, en el que compararon los resultados en los
tratamientos de aganglionosis extensas durante 33 afnos, la técnica mas utilizada
también fue el Duhamel, seguida por Martin y Yancey-Soave '"®. No encontraron
diferencias entre el numero de complicaciones inmediatas, y a pesar de que al inicio
presentaban diferencias en el numero de deposiciones, con el tiempo desaparecieron

las mismas 118,

En un articulo de Prytula et al, los autores refieren que el uso de reservorios es
la mejor opcidn terapéutica luego de realizar colectomias totales, ya que enlentecen
el transito, disminuyendo el numero de deposiciones, manteniendo un mejor equilibrio

de la microbiota y disminuyendo las alteraciones hidroelectroliticas®.

En un estudio en el que se revisaron los pacientes tratados con técnica de L.
Martin presentaron mejor continencia a corto plazo, pero asociaron con mayor
frecuencia episodios de retencion fecal, enterocolitis, anemia por déficit de Fe y

vitamina B12 120,

Sobre el pouch en J, una revision de esta técnica, utilizada en adultos, mostré
una calidad de vida similar a los 12 meses de la cirugia %8, Sin embargo, algunos
estudios en edad pediatrica sugieren no realizar esta técnica debido al riesgo de
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pouchitis 'y que los niflos naturalmente, al afo de la cirugia, disminuyen

significativamente el nimero de deposiciones 1%,

Hace 20-30 afios la tendencia orientaba a utilizar este tipo de técnicas con
parches o reservorios en los casos de ACT. Hoy la tendencia es a realizar cirugias

como Swenson, eventualmente con ileostomia de proteccion 220

No hay series que hayan generado evidencia estadisticamente significativa
respecto a qué técnica ofrece mejores resultados, pero muchos expertos sostienen
que los descensos con parches suelen presentar enterocolitis graves, mientras que
con las otras técnicas las materias tienden a espesarse en la evolucion, adquiriendo
calidad de vida aceptable 3. En algunas series parece observarse que aquellos con
pouch realizado por via laparoscopica tienen menor incidencia de pouchitis %°. Aln se
requieren estudios prospectivos para poder realizar una comparacion correctamente

fundada 202230

Un estudio llevado a cabo por Miyano et al buscé evaluar la calidad de vida,
funcidn intestinal, estilo de vida y salud mental en el postoperatorio de ACT, dividiendo
a los pacientes en 3 grupos etarios: nifios, adolescentes y adultos. Incluyeron una
evaluacion de la salud mental de los pacientes por parte de los cuidadores . Entre las
técnicas utilizadas se encontraban Duhamel, Swenson y Yancey-Soave. El estilo de
vida general y la funcion intestinal demostraron mejoria con el crecimiento del
paciente, y la salud mental no arrojé diferencias entre los grupos. Se destaca que esta
ultima fue evaluada peor por los cuidadores que por los mismos pacientes. No hubo
asociacion entre las técnicas y la incidencia de enterocolitis, y tampoco entre las
técnicas y la evaluacién de calidad de vida '?'.

En cuanto a la tactica, respecto a realizarse en un tiempo o multiples abordajes,
tampoco hay suficiente evidencia a favor de una u otra opcion, estando descritas
ambas con resultados similares respecto a la funcién y calidad de vida postoperatoria
22 No hay dudas que ante la posibilidad de reducir la morbilidad disminuyendo el
numero de intervenciones y sin alterar los resultados funcionales y la mortalidad, la
mayoria de los especialistas tienden a preferir la resolucion primaria. No obstante,
como mencionamos anteriormente, la posibilidad de realizar el tratamiento de forma

primaria, sin colostomia previa, requiere invariablemente de un buen manejo con
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lavados coldnicos, la contencion familiar que esto conlleva y que el paciente no

requiere una derivacion de urgencia.

En relacidn a la reconstruccion del transito en aquellos tratamientos realizados
en etapas, un estudio que revisé los datos de las publicaciones sobre reconstruccién
del transito en ACT en los ultimos 50 afios no encontrd correlacion entre el momento
de cierre de la ileostomia y el desarrollo de eritema del pafial, contrario a lo que
sostiene Pefa, que sugiere la reconstruccion luego de haber adquirido el control de

esfinteres 7122,

Respecto a las técnicas minimamente invasivas, estas se encuentran
ampliamente aceptadas y cada vez mas cirujanos las utilizan para el tratamiento,
comparandola incluso en el tratamiento de EHC con al abordaje exclusivamente
endoanal. La mayoria de los estudios realizados hasta el momento no valoran los
resultados del uso de técnica convencional y minimamente invasiva exclusivamente
para el tratamiento de EHL y/o ACT, sino que incluyen todas las formas de
presentacion. No obstante, muchos coinciden con que la EHL parece ser la mejor

indicacion para los procedimientos minimamente invasivos #’.

En la valoracion para el uso de las técnicas laparoscopicas en todos los casos
de EH, una publicacion de Wang et al recoge la experiencia durante 10 afios utilizando
la técnica de Yancey-Soave laparoscopica. Enumera como principales ventajas de
este abordaje el hecho de que ofrece gran vision, permite corroborar el resultado del
descenso luego de realizado, reduce la posibilidad de dafo de estructuras pélvicas,
reduce el dafo del esfinter anal al disminuir el tiempo de dilatacion, presenta
excelente resultado estético y genera menor ileo postoperatorio y adherencias al
disminuir la manipulacion de las asas °°. Como principales desventajas menciona la
importante curva de aprendizaje y el requerimiento de material especifico %°. A estos
resultados, Liu et al agregan menor tiempo de hospitalizacion con la técnica
laparoscopica, normalizacion del transito en 87,1% de los casos contra 68,97% en la
convencional, tasa de complicaciones de 6,54% en la laparoscopia contra 22,41% y
una calidad de vida satisfactoria en 90,32% con la minima invasion 23,
Fang et al presentaron los resultados del tratamiento de 31 pacientes con EHL por
via laparoscopica con muy buenos resultados, sin mayores complicaciones que los

resultados comparados en publicaciones internacionales, pero se trata de un estudio
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descriptivo, por lo que requerimos de la comparacion con datos de la cirugia

convencional para obtener conclusiones fundadas .

La cirugia por puerto umbilical unico presenta resultados similares al abordaje
laparoscépico, con tiempos operatorios similares y leve aumento de costo '%4. El
resultado estético es considerado superior debido a que la misma queda oculta en la
cicatriz umbilical 2. En un estudio retrospectivo realizado en China, se compararon
las técnicas laparoscoépicas, por puerto unico y robodtica realizadas por el mismo
cirujano '?*. Entre los comentarios destacan que la cirugia robética requiere espacio
para poder mover los instrumentos, siendo facil chocar los instrumentos durante esta
cirugia, por lo que se sugiere un peso minimo del paciente como mencionamos
anteriormente '>*. En los casos de EHL, el hecho de tener que desplazar mucho el
campo operatorio al disecar sectores proximales, es dificultoso con la cirugia robotica,
por lo que lo encuentra mas apropiado para EHC '?4. A su vez, requiere trocares
mayores y una entrada mas, por lo que el resultado estético es inferior 24, Por ultimo,
es una técnica mas cara, destacando que la misma cirugia practicamente duplica el

costo respecto a la misma realizada por abordaje laparoscopico 124,

Respecto a los casos de reoperacion con cirugia minimamente invasiva (CMI),
Pini Prato et al refieren que tanto la laparoscopia como la cirugia roboética presentan
ventajas respecto a las complicaciones, siendo menores en la CMI 25, Incluso en
pacientes con multiples cirugias, previamente operados de forma convencional 125,
Refiere que entre las ventajas del robot presenta mayor destreza por la libertad de
movimiento, magnificacion, vision 3D y que las reoperaciones al ser en nifilos mayores

el espacio no es tan reducido '?.

Por ultimo, interesa hacer mencion a los casos mas complejos, con sindrome de
Zuelzer-Wilson y sindrome de intestino corto. Por la baja frecuencia de esta patologia
y lo complejo de su resolucion, no contamos con evidencia suficiente para comparar
tratamientos. Los casos mas severos terminan requiriendo soluciones drasticas,
como la cirugia de Ziegler o trasplante multiorganico, ambas con alta morbi-
mortalidad. La técnica de Ziegler, en el articulo original, presenté una mortalidad de
38%, y de los 10 sobrevivientes solo 2 habian logrado la independencia de la APT.
Los restantes 8 mantenian requerimientos de APT, algunos de solo el 20% del valor

caldrico, pero la mayoria de mas del 50% '"°. La mayoria habia presentado mejorias
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en el gasto por la ostomia '°. Los pocos cirujanos que replicaron la técnica obtuvieron
resultados similares 73'2°. Dado que son casos extremos, algunos con menos de
10cm de intestino ganglionar, parece prudente considerar la técnica, ya sea como
posible tratamiento definitivo o como tratamiento momentaneo hasta lograr el

trasplante multiorganico. 10

En cuanto al trasplante intestinal, se trata de una técnica muy compleja y su
analisis excede ampliamente los objetivos de este trabajo. Consideramos importante
tener presente este tratamiento para los casos de AID y AT, con resultados de hasta
66% de sobrevida segin un meta-andlisis realizado por Nakamura 2*. En una
publicacién, Payen et al, hacen referencia a la necesidad colectomia total en los casos
de AID. En el pasado realizaban la ostomia y mantenian el sector aganglionar para
que este ocupara la cavidad y no fuera una complicacion la falta de la misma a la hora
del trasplante. Cambiaron esta conducta debido a que el sector aganglionar es
altamente propenso a ECAH, por lo que realizan la exéresis tan pronto como sea
posible 73.
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TRATAMIENTO POSTOPERATORIO

El postoperatorio cursa en la mayoria de los casos en sala de pediatria de
cuidados moderados, ya que se espera una recuperacion buena y rapida 8. Requiere
un tratamiento agresivo desde el postoperatorio inmediato para evitar la dermatitis del
panal, ya que la mayoria de las veces los pacientes nunca han tenido expuesta la
region perineal al contacto con las materias "2%8', En general se utilizan cremas

hidratantes al igual que en la mayoria de los lactantes con pafales.

Algunos autores sugieren dejar SNG e hidratacion i.v. hasta que recuperen el
peristaltismo, luego iniciar la v.o. y descenso paulatino de la hidratacién parenteral
hasta recuperar toda la v.o.(habitualmente 3-4 dias). En nuestra experiencia
preferimos la NP en aquellos pacientes sin ostomia hasta que presenten deposiciones
espontaneas. En ese momento comenzamos la nutricion por via enteral vy
comenzamos el descenso de la NP. Se mantiene la SV por 24 hs y antibioticoterapia
i.v. 3-5 dias 8. La mayoria evita cualquier posible traumatismo en el recto por al
menos 2 semanas, por lo que si requiere lavados estos seran hechos por el cirujano
20, Es aconsejable manejar la consistencia de las materias con loperamida, fibra
liposoluble/pectina y evitar comidas que disminuyan la consistencia de las materias,
tanto por ano como ostomia 2°. Se puede utilizar inhibidores de la bomba de protones
en conjunto con loperamida 2%8!. Se otorga el alta a domicilio una vez se encuentre
con toda la alimentacion por via oral, con deposiciones espontaneas y sin

complicaciones mas alla del eventual eritema del pafial.

A los 15 dias post-operatorios se inician dilataciones. En nuestra experiencia se
entrena a los padres y se le proveen los materiales y el plan de dilataciones para que
lo realicen en su domicilio. Se ha visto una percepcion menos traumatica por parte de
los familiares y el paciente si es realizado por el cirujano en plan semanal con
resultados similares 7. Algunos autores esperan 3-4 semanas para el inicio 2°. Bischoff
y Pefia hacen 1 examen con TR al mes, no antes'?. Se debe hacer hincapié en la
comunicacion con la familia en los signos y sintomas de ECAH, aclarando que puede
presentarse luego de la cirugia y que se debe actuar enérgicamente y de forma rapida
para evitar un desenlace fatal 781, Tal es asi que en el protocolo de Ohio dejan los
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lavados coldnicos por 3 meses, lo cual demostré una reduccion de la incidencia de
ECAH &', En los casos de reconstruccion del transito luego del descenso definitivo,
Pefa y Bischoff mantienen al paciente con lavados por 3 meses y Metronidazol, lo
cual descienden paulatinamente 3.
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Se pueden organizar las mismas en distintas categorias. Bischoff et al las
separan en prevenibles, no prevenibles y parcialmente prevenibles 8. Segun el

equipo de Peiia, las prevenibles serian®:
1. Complicaciones de la ileostomia
2. Eritema del paial /excoriacion perineal severa
3. Sintomas obstructivos por parches o confeccion de pouch
4. Infecciones/abscesos
5. Errores en la histologia/confeccion de ostomia y/o descenso
6. Estenosis de la sutura/atresia secundaria o adquirida

7. Lesion del aparato esfinteriano

En su trabajo refieren que la complicacion mas frecuente fueron los problemas
relacionados con la ileostomia, especificamente el prolapso de la misma. En caso de
presentarla, llevan al paciente a sala de operaciones, la reducen introduciendo gasas
embebidas en iodopovidona y palpando ubican el asa rellena. Sobre la misma realizan
una mini-laparotomia y la cierran pasando el punto en el asa, para fijarla, a

aproximadamente 5cm de la ostomia .

Holcomb prefiere separar las complicaciones en 3 grupos: sintomas
obstructivos, incontinencia y ECAH. Con fines practicos nos guiaremos por esta
clasificacion. Primero determinaremos las complicaciones tempranas y a largo plazo,
y dentro de estas Ultimas se encuentran las 3 categorias de Holcomb 384, Agregamos
una 4ta categoria en donde incluimos aquellas menores no incluidas en las tres

primeras.
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Complicaciones tempranas:

Fuga anastomotica. Hasta 16% en estudios previos, actualmente han
descendido considerablemente: 0% para Yancey-Soave, 3% para Swenson
y 2,1% para Duhamel. 33,

Retraccion del segmento descendido.

Absceso perirrectal (anastomosis). En algunos casos, principalmente de
Yancey-Soave, puede requerir ostomia para su manejo. 2-6 % segun algunas

series. 33,

Infeccion del sitio quirurgico, superficial o profundo, llega a 5,3% (3,1
superficial y 2,2 profundo)33.

Complicaciones a largo plazo:

Sintomas obstructivos
Encopresis
Enterocolitis Asociada a Enfermedad de Hirschsprung (ECAH)

Otros

Sintomas obstructivos

El estrefiimiento es una de las mayores complicaciones del postoperatorio. 65%

de los pacientes con ACT presenta sintomas obstructivos 37. 80% de los pacientes

requieren algun tipo de tratamiento en el postoperatorio para el manejo del mismo.

Este suele disminuir en la adolescencia. En muchos textos se asegura que la funcién

mejora a lo largo del tiempo. En un metaanalisis vieron que dicha mejoria es

progresiva y se da hasta 12 anos luego de la cirugia. Luego de esto no continua

mejorando 6. Un estudio relativamente reciente arrojo resultados menores, con 5%

de estrefiimiento luego del descenso transanal 3.

Al margen de esto, algunos pueden presentar sintomas obstructivos severos,

los que incluyen: distension abdominal, vémitos y estrefiimiento grave continuo.
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Los sintomas obstructivos se deben principalmente a cinco razones principales:
1) Obstruccién mecanica
2) Aganglionosis recidivante o adquirida
3) Trastornos de la motilidad intestinal
4) Acalasia del esfinter interno

5) Megacolon funcional

1) Obstruccion mecanica

La causa mas frecuente de esto es la estenosis, principalmente luego de
procedimientos de Yancey-Soave o Swenson’ . No se han observado diferencias
entre las técnicas transabdominales y endoanales respecto a la formacion de
estrictura 7. En los procedimientos de Yancey-Soave puede observarse la presencia
de un manguito seromuscular estrecho, el cual en general requiere una reintervencion
3. La técnica de Duhamel suele dejar un espoldn donde el sector anterior aganglionar
retiene materia y al llenarse puede generar obstruccion 333127, Puede haber
obstruccién por torsion del intestino descendido®33. El tratamiento inicial de la
estenosis son las dilataciones con bujias. Se pueden realizar esteroides locales y
mitomicina C topica 2. Muchos casos presentan franca mejoria con la inyeccion de
toxina botulinica '?8. Este procedimiento genera la relajacién del musculo liso,
disminuyendo la tension del esfinter anal interno en estos casos '?8. En la aplicacién
se busca solo la relajacion del musculo liso, evitando dejar al paciente incontinente.
En un estudio prospectivo la aplicacion de toxina botulinica fue beneficiosa
significativamente en un 67% de los casos, mientras que el restante 33% no presento
beneficios, de los cuales la mitad tenia otras alteraciones como displasia neuronal
intestinal 128, La aplicacién gener6 una caida de la presién del esfinter anal interno
documentada con manometria, con mejoria de los sintomas en la mayoria de los
casos. En algunos aparecio incontinencia que no presentaban previamente, pero en
todos los casos esta se resolvié espontaneamente en un plazo menor a 3 semanas’'?.
La accion de la toxina botulinica desaparece en un plazo de 3 a 6 meses. En ese

periodo el paciente puede requerir nuevas aplicaciones o no, obteniendo una mejoria
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definitiva. El trabajo de Minkes et al mostré una tendencia a requerir menor cantidad
de aplicaciones a mayor edad y menor longitud del segmento afectado. En este
ningun paciente recibi6 mas de 5 aplicaciones. También pueden requerir mayor
cantidad de aplicaciones aquellos que presentan disminucién del tono del esfinter
pero que mantienen los sintomas'?®. Se recomienda utilizar la menor cantidad de
aplicaciones y menor dosis posible, ya que se ha reportado el desarrollo de Ac anti

toxina botulinica, asi como resistencia a la misma 28,

2) Aganglionosis o hipoganglionosis: persistente o adquirida

Al presentarse un paciente con sintomas obstructivos luego del descenso
definitivo, una de las principales interrogantes a responder requiere corroborar que el
sector descendido sea en un segmento sano. Esto se realiza revisando las piezas de
anatomia patoldgica o bien con una nueva biopsia. En algunos centros donde no se
cuenta con biopsia extemporanea, el resultado puede obtenerse luego del estudio de
la pieza de reseccion. El hecho de presentar un sector aganglionar luego de la cirugia
se puede deber a un error durante el procedimiento, pero algunos plantean que
también se puede deber una aganglionosis adquirida 3. La teoria mas aceptada
sugiere que un estado poco vascularizado durante el descenso podria generar la
lesion unicamente de células nerviosas, ya que estas son las que menos toleran la
hipovascularizacion3'. También se puede tratar de un descenso en zona de transicion,
donde puede presentar células ganglionares en cantidad variable acompafadas de
hipertrofia de los troncos nerviosos 3.

En los casos que presentan sintomas persistentes, la mayoria de los expertos

recomienda la reintervencion con descenso en sector sano 3.

3) Trastornos de motilidad

No es raro que los pacientes con EH presenten asociada una dismotilidad
intestinal, ya se por hipermotilidad o hipomotilidad. Habitualmente presentan
alteracion de todo el tracto gastrointestinal y la mayoria entra dentro de los trastornos
esperados que mejoran con tratamiento meédico. No obstante, existen trastornos mas

severos, que cuando son focales suelen afectar el colon descendente. Puede
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asociarse con displasia neuronal intestinal (DNI), la cual se diagnostica mediante
transito gammagrafico, manometria de colon y biopsia. En los casos mas severos
puede ser necesaria la extirpacion y redescenso del colon afectado. Presentan
buenos resultados con enemas anterégrados (Malone o Cecostomia) vy

proquinéticoss.

4) Acalasia del esfinter anal interno

Se define como la ausencia de reflejo inhibitorio anal normal, lo que es habitual
en la EH3. No obstante, la clinica asociada a este cuadro suele resolverse
espontaneamente hacia los 5 afios 3. Estudios realizados en los Ultimos afios han
demostrado el desarrollo del RAI en la evolucion 7°. Se presume que esto esta
asociado a la inervacion extrinseca adquirida por el sector descendido con el paso
del tiempo °. El tratamiento incluye la aplicacion de toxina botulinica en el esfinter
anal interno y/o la miectomia-miotomia del mismo. Esta ultima con resultados

positivos en hasta 70% de los casos, pero también con 20-25% de ensuciamiento 333,

5) Megacolon funcional

Este cuadro se produce como resultado del estrefiimiento y retencion de
materias, prolongado en el tiempo 3. El manejo médico con laxantes y habitos suele
ser efectivo para esta patologia. Los casos de dificil manejo pueden requerir enemas
en forma peridédica 3. Para los casos mas severos se plantean los enemas

anterégrados mediante cecostomia o Malone 3.

Il. Incontinencia

La incontinencia fecal, definida como la pérdida involuntaria de contenido fecal,
en este caso responde principalmente a 3 causas posibles: alteracion del esfinter,
alteracion de la sensibilidad o “seudoincontinencia” 3. En los pacientes operados por
EH, la alteracion del esfinter como la alteracién de la sensibilidad son de causa
iatrogénica en la enorme mayoria de los casos33. No respetar el canal anal durante el

procedimiento puede llevar a estas dos alteraciones en simultaneo, y cualquiera de
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estas lleva a la incontinencia en un gran nimero de casos "33'?7. Fuera de la lesion,
la causa mas habitual es la seudoincontinencia o movilizar por rebosamiento,
asociado principalmente al megacolon, la retencién de materias e hiperperistaltismo3.
La incontinencia por lesion se puede confirmar con manometria o eco endorrectal 3.
Se recomienda el biofeedback para su tratamiento, especialmente en la debilidad de
esfinter’. Suelen manejarse con dieta astringente, laxantes estimulantes y
eventualmente enemas 3. No se recomienda el uso de laxantes pasivos (lactulosa,

PEG), porque empeoran el cuadro 3. Se debe utilizar Sena o Bisacodilo®.

Los casos con estrefiimiento grave se benefician del uso de laxantes 3. Con
estrefiimiento de transito lento o comportamiento retentivo se recomienda dieta rica
en fibras y laxantes pasivos. Sin estrefimiento, pero con hiperperistaltismo y/o
alteracion de la sensibilidad se recomienda la dieta astringente y loperamida 0,4-1,0
mg/kg/dia 333, Un porcentaje alto de los ACT y EHL presentan ensuciamiento e
incontinencia, pero ambos mejoran con la edad 2237127, En los casos que no mejoran
se utilizan los enemas, mediante planes de tratamiento diario, tanto anterégrados

como retrogrados (Bowel Management) 33.

En aquellos pacientes con alteraciones severas se plantea incluso la confeccion

de una ileostomia terminal definitiva 2.

[ll.  Enterocolitis asociada a enfermedad de Hirschsprung.

Se trata de una alteracion inflamatoria propia de esta patologia y configura la
principal causa de muerte de la EH '2°. Su definicién no es clara, principalmente
debido a la ambigledad de sus sintomas y la variabilidad de su gravedad. Se estima
que tiene una incidencia de 6 a 50% previo a la cirugia y 2-35% luego de la misma,
pudiendo aparecer en cualquier momento de la vida 3033, Segun lo recabado en
distintos estudios, entre un 42 y 54% tienen al menos 1 episodio a lo largo de la vida
luego del descenso definitivo, y 21% presenta al menos 4 episodios 3. La incidencia
es inversamente proporcional a la edad del paciente 33. Es mas frecuente en nifios
pequefios, pacientes con afectacion de segmento largo y T21 33037 En los casos de
ACT llegan a presentarse en 42-55% de los pacientes segun distintos reportes 24.
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El cuadro clinico suele incluir la
distension abdominal, vomitos, fiebre,
materias fétidas y/o sanguinolentas,
acompafado o no de leucocitosis 333130,
En la Rx de abdomen suelen verse asas
distendidas, que pueden presentar signos
de edema y la mucosa espiculada, o en
“‘dientes de sierra”, caracteristicas de la
colitis 2. Se plantea que la etiologia es
multifactorial 3. Entre los factores

principales se mencionan: la estasis fecal

por  estrefiimiento, hiperproliferacion

llustracion 44 - CxE en paciente con EHL con signos de colitis.
Ndtese la imagen en dientes de sierra. Foto de autor

bacteriana y una alteracion en la mucina
intestinal con déficit de inmunoglobulinas, lo que genera pérdida de la funcion de
barrera y permite la invasion bacteriana 3. Como principales agentes etioldgicos se

enumeran Clostridium dificile y rotavirus 333,

Algunos especialistas sostienen que la alimentacion con pecho directo es un
factor protector y que la edad de tratamiento definitivo no parece estar relacionada'".
Huang et al determinaron la asociacion estadisticamente significativa entre el
desarrollo de ECAH postoperatoria y ciertos factores de riesgo, entre los que
destacan: Infecciones del tracto respiratorio durante el periodo perioperatorio, anemia
microcitica hipocromica, haber tenido una ECAH previo a la cirugia, EHL y presentar
una ostomia confeccionada de urgencia '3'. Es bien conocida la relacion con la EH
de segmentos largos. Incluso, a mayor segmento afectado, suelen presentar ECAH
mas precoz '3°. Otro estudio plantea que tener un episodio en las 2 primeras semanas
postoperatorias es un factor de riesgo para presentar mayor numero de episodios
después 0. Se plantea que la severidad y frecuencia aumentadas en la T21 estan
asociadas a una alteracion en la citotoxicidad mediada por Células T %7. Un
metaanalisis encontré mayor riesgo de ECAH en aquellos pacientes con abordaje
abdominal durante el procedimiento definitivo respecto a los que recibieron

tratamiento por via Ginicamente endoanal %7,

Bischoff et al sugieren que la mejor forma de disminuir la incidencia es

realizando procedimientos que no dejen sectores aganglionares extensos 4. Las
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irrigaciones durante el postoperatorio por 3-6 meses reducen la incidencia

notoriamente, 33131132 En un estudio demostraron la reduccién de 35% a 7,5% '32.

Los probidticos parecerian
Historia
Diarrea explosiva
Diarrea con fetidez
Diarrea sanguinolenta

Historia compatible con ECAH .
Examen Fisico (TN Fa, | FNa, I L-6) Yy niveles

reducir la incidencia de ECAH,
generando sintomas mas leves,

marcadores inflamatorios mas bajos

- NN

E?(pulsic.iln explosi\{a de materias y gases al examen 2 antiinflamatorios mas altos (|L-1 0)22
Distension abdominal 1
Hipoperfusién periférica 1 ECAHS33:133, El uso de atb
Letargia 1 ] ) )
Fiebre 1 profilacticos esta desaconsejado
Rx de Abdomen , | ., d
Multiples niveles hidroaéreos 1 porque generaria seleccion e
Asas distendidas ! microbiota resistente 33.
Mucosa en "dientes de sierra" 1
Ausencia de gas distal 1 . .
Neumatosis jntestinal 1 Con el fin de unificar los
Laboratorio criterios, Pastor et al proponen un
Leucocitosis
Predominio neutrdfilos 1 score para determinar el diagnostico
Total 20

ECAH2 10 de ECAH, donde obteniendo mas de

Tabla 4 - Score de Pastor para ECAH 10 puntos se realiza diagnéstico'?.

Mas adelante, Frykman et al
proponen reducir el punto de corte, obteniendo entonces una sensibilidad de 83,7%
y una especificidad de 98,6%, muy superiores al score original. La propuesta de
Frykman ademas planeta una clasificacion en: posible, confirmada y severa'34.

Concomitantemente, propone un tratamiento estandarizado para las distintas

categorias posibles obtenidas con la clasificacion inicial '34.

Descripcion Historia clinica Examen Fisico Rx de abdomen
| ECAH posible Arnorexia Distensién abd modereada Non’nal
Diarrea ileo para gases moderado
ECAH previa Fiebre ileo para gases
Diarrea explosiva Taquicardia Niveles hidroaereos
1l ECAH confimada Fiebre Distensién abdominal Asas dilatadas
Letargia Disconfort abdominal Ausencia de gas distal
Materias/gs explosivas al TR
Detencion del transito  Hipoperfusion periférica Neumatosis
Hiporreactividad Hipotension Neumoperitoneo
1 ECAH Severa Confusién
Distensién abdominal severa
Peritonitis

Tabla 3 - Guia diagnédstica de Frykman y Gosain
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En 2020, Lewit et al proponen una 3ra clasificacion, y realiza una comparacion
de las 3 clasificaciones en 369 casos de ECAH"3%. Utiliza las variables: fiebre, diarrea
con sangre, leucocitosis, distension, estrefiimiento y dilatacion de asas en Rx.
Adjudica valor 0 si no presenta dicho item, 2 puntos a los 3 primeros y 1 a los restantes
135 Con un puntaje de 2 realiza diagndstico de ECAH '35, En comparacién con los
restantes métodos fue superior en todos los parametros, con una sensibilidad de
67,8%; especificidad 87,9%; VPP 65,6%; VPN 88,9% 13°.

El tratamiento inicial lleva degravitacion con SNG de ser necesario, lavados
colonicos reglados, antibioticoterapia con metronidazol, i.v. o vo, y se puede incluir
cobertura de amplio espectro (ampicilina-gentamicina, piperacilina-tazobactam,
aztreonam) 333, Los casos leves se pueden manejar solo con los lavados colonicos y
metronidazol v.o. Los casos severos, ademas de la atencion general por la sepsis y
eventual alteracién de la homeostasis, pueden llegar a requerir una derivacion con
ostomia para mejorar el cuadro 33. Durante los episodios de ECAH no deben
realizarse CxE por el riesgo de perforacion 3.

La persistencia de sintomas obstructivos por cualquiera de las causas
mencionadas anteriormente son factores de riesgo 3. La recurrencia de esta
complicacion obliga a buscar causas anatémicas o patologicas, incluyendo estenosis,
manguito estenadtico en el Yancey-Soave, pouch agrandado generando fecalomas en
el Duhamel o la persistencia de un sector aganglionar. Se debe estudiar al paciente
realizando CxE y biopsia del neorrecto 33. Para el tratamiento se deben considerar
dilataciones o reoperaciones, habiendo sido descritas con las técnicas de Swenson,
Yancey-Soave y Duhamel. Se debe considerar cada caso en particular, teniendo en
cuenta el procedimiento previo, nivel de anastomosis, vascularizacién resultante
luego del primer procedimiento, fibrosis e inflamacion de la zona. A pesar de que los
reportes han arrojado resultados similares en las reintervenciones y los

procedimientos primarios, se debe evitar la reoperacion de ser posible 33,
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V. Otros

En este subgrupo incluimos aquellas patologias de menor entidad o menor

frecuencia.

Excoriacion perineal.

Pefa considera esta la 2da complicacion mas frecuente en ACT, siendo de una
morbilidad infravalorada para la comunidad de cirujanos, ya que puede presentarse
en formas tan severas como quemaduras de 2do grado, causando gran dolor y
deteriorando mucho la calidad de vida 7. Dado que los descensos ileales en ACT
generan un gran numero de deposiciones diarias y que los infantes habitualmente no
tienen desarrollado el habito de retener la materia, Pefia plantea que se comportan
como ileostomias abiertas a nivel perineal, incluso con el esfinter perfectamente
conservado ’. Por esta razon, no realizan el descenso o el cierre de la ileostomia de
proteccion hasta que el nifio no haya dejado los pafiales, con el fin de que reconozca
la necesidad de movilizar, tenga el deseo de estar limpio y, por tanto, retener y no se

encuentre movilizando continuamente generando esta lesion .83

Enfermedad inflamatoria intestinal (Ell) asociada a EH.

Se trata de una entidad similar a la Enfermedad de Crohn con inflamacion
intestinal cronica y hasta formacién de fistulas. El estado proinflamatorio pareceria
ser causa de anemia ferropénica debido a sangrados en la mucosa intestinal 136, La
Ell presenta similitudes tanto clinicas como histopatolégicas con la ECAH.
Principalmente se trata de enterorragia de entidad variable en el contexto de
enterocolitis severa, similares al megacolon toxico asociado a la Colitis Ulcerosa 3.
Se desconoce si es una entidad aparte o es una forma de presentacion de la ECAH
33, La edad promedio al diagndstico 7,7 afios, 73% son varones, 86% EHL o ACT®:.

Bernstein et al reportaron una incidencia de la Ell de 2% en pacientes con EH,
12 veces mas probable que en la poblacion general. Nakamura et al reportd esta
patologia asociada principalmente a ACT"38. La EHL y la T21 son factores de riesgo
para presentarla3.
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Frykman et al encontraron una incidencia de Ell 10 veces mayor en pacientes
con ACT de la esperada para la poblacion general, e incluso especulan que la
incidencia debe ser mayor ya que la endoscopia digestiva para confirmar la presencia
de lesiones solo se realizaba en aquellos pacientes con tests de screening positivos
(calprotectina fecal y sangre oculta en materia), cuyas sensibilidades son de 79y 57%
y especificidades de 83 y 87%. El grupo sugiere realizarle el screening a todos los
ACT, entre 6 y 12 meses luego de operado realizar una endoscopia y anualmente

realizar analisis en busca de calprotectina fecal y sangre oculta en materia'®.

Las lesiones de Ell tienen un gradiente en ascenso de proximal a distal, lo que
sugiere una asociacion de las lesiones con la estasis de la materia y el
sobrecrecimiento bacteriano. Erculiani et al encontraron una menor variedad en la
microbiota, abundancia de Proteobacteria (enterobacteriae especificamente) y
reduccion de Firmciutes, Acinobacteri y Bacteroidetes. Se plantea que los primeros
tendrian un efecto proinflamatorio, mientras que estas ultimas un efecto
antiinflamatorio. Esta disbiosis desencadenaria una respuesta inmune anormal

dependiente del gen RET"3,

El tratamiento puede llegar a requerir multiples transfusiones, anticuerpos

monoclonales como infliximab y antimetabolitos como el metrotexate 3.

Disfunciones genitourinarias.

Estos pacientes presentan un 1% de incidencia de lesiones intraoperatorias de
uretra, uréter o vagina y 2% de incontinencia urinaria. El seguimiento sobre
disfunciones sexuales no ha sido bien estudiado dado que requiere seguimiento a
largo plazo estrecho 33. No obstante, uno de los pocos estudios hechos hasta ahora,
por Reppucci et al en el Centro Colorrectal de Denver, hizo el seguimiento de un
pequefio grupo de pacientes hombres con EH y MAR, con una media de edad de 31
afnos. Reportaron una disfuncion eréctil en el entorno de 10% de los pacientes con
EH, similar a la poblacion general, sin repercusion para concebir registrada *°. Short
et al también reportaron disfunciones sexuales y alteraciones urinarias de 10% en un
grupo de pacientes de ambos sexos 37 . Algunos estudios refieren que la ACT
pareceria mostrar niveles mas altos de disfuncion sexual (11% hombres y 53%

mujeres), asi como de incontinencia urinaria (25%)3".
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Sindrome de intestino corto e insuficiencia intestinal.

Se define como la incapacidad de digerir y absorber nutrientes para lograr un
balance hidro-electrolitico-nutricional adecuado para conservar la salud y promover
un adecuado crecimiento. Estos sindromes se asocian a los casos de aganglionosis
extensas que requieren resecciones amplias. Eventualmente conllevan Ia
consecuente desnutricion, fallas en el desarrollo global del paciente, las posibles
complicaciones derivadas de la NP prolongada y requerimiento de multiples accesos
venosos?3. Como mencionamos anteriormente, se trata de una complejisima
patologia en si misma que ocuparia un trabajo con solo este tema, y creemos que

excede los objetivos de la presente monografia.

Abscesos y fistulas.

Estos se producen principalmente debido a la persistencia de mucosa rectal
luego de un procedimiento de Yancey-Soave. Puede requerir la reintervencion para
su tratamiento, para la que Pefa también sugiere abordarla por una incision sagital

posterior 7.

Carencia de micronutrientes.

Se han descrito carencias severas de hierro con retraso en el desarrollo en caso
de ACT. Se plantea que se debe a las resecciones de ileon mayores a 45cm
proximales a la valvula ileocecal 1932136 | a carencia de Vitamina B12 estaria

relacionada con la reseccion del ileon ya que es alli donde se absorbe6.

Pelvis congelada.

Pefa describe situaciones en las que se ha reoperado al paciente y este ha
presentado dehiscencia de la anastomosis con retraccion del sector descendido, lo
que lleva a un canal anal y recto ciegos, con pelvis congelada por abundante fibrosis’.
Esto requiere una reintervencion minuciosa, con extremo cuidado de no generar

mayores lesiones, la cual Pefa también sugiere abordar por via sagital posterior.
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Hipoganglionosis.

Se trata de una dispersion anormal de las células ganglionares que en general
afecta la porcion mas distal. En la AP se puede comprobar una distribucion anormal
de la colinesterasa. Debe diferenciarse de los ganglios inmaduros del prematuro. El
tratamiento es la reseccion del sector afectado y redescenso de un sector

normoganglionar .
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Pronostico funcional y calidad de vida en EHL y Aganglionosis extensas

El pronéstico ha mejorado mucho a lo largo de los ultimos afos debido a la
comprension de la anatomia patologica y su fisiopatologia. Los principales factores
determinantes del resultado comprenden el largo del segmento afectado, el
procedimiento realizado para el descenso, la asociacion lesional y el seguimiento
posterior'. Para valorar el estado funcional se han desarrollado distintos scores
como BFS; PICSS 149,

Incontinencia y ensuciamiento se reportan hasta en un 25% a largo plazo'®,20.84,
Se estima que un 50% utiliza algiin método de Bowel managment 3”. En un articulo
de Moore et al sobre ACT, solo el 52% llegaba al control esfinteriano 3°. Verkuijil et al
determinaron en sus series que lo pacientes con ACT destacaron mayor incontinencia
para materias liquidas respecto a pacientes con EHC ''. En un estudio 85,7%
consideraba satisfactoria su funcién intestinal, a pesar de que sélo el 21,4%
presentaba puntaje de funcion normal. EL 16,7% presentaba incontinencia y 19%
ensuciamiento’?. En otro estudio, el 75% era continente “socialmente”.
Ensuciamiento, “accidentes fecales” y tenesmo mejoraban francamente con la edad,
pero hasta un 44% mantenia mayor nimero de deposiciones '4°. Hasta un 6,5% de
los pacientes con ACT o aganglionosis extensas opta por una ostomia definitiva 2°.

El desarrollo global parece ser satisfactorio en la mayoria de los casos. 74%
adquiere un desempefio escolar normal, incluyendo todos los tipos de afectaciones
segun el largo del segmento afectado. El crecimiento parece verse enlentecido en los
primeros 5 afos, con 25% en el p2, para luego hacer un catch up llegando a p63 a
los 15. En los casos de AID se ve una afectacion significativa en el crecimiento en
peso™0. Un estudio multicéntrico destacd que el requerimiento de NPT fue comun
entre los pacientes con resecciones cortas de ileon. 40% presenté afectacion en el
crecimiento, evaluados por IMC y crecimiento en altura. La mitad de los pacientes que
no recibieron suplementacion en la alimentacion presentaron alteraciones en el

crecimiento 142,

Independiente de la funcidén desarrollada por los pacientes con EH, la calidad de
vida ha sido evaluada en distintos estudios con resultados muy variados. Muchos
demuestran calidad de vida satisfactoria en nifilos a pesar de una pobre funcién
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intestinal. En poblaciones de adultos, con mejores resultados funcionales presentan
evaluaciones de calidad de vida peores®. Stenstrom et al refieren que un 18%
consideraba tener restricciones sociales y/o psicologicas debido a alteraciones del
transito y 44% consideraba que estas limitaban su vida social'#2. La evidencia sugiere

que el principal factor predictor para valorar la calidad de vida es la continencia fecal
140

Es importante destacar la necesidad de grupos especializados en el seguimiento
de estos pacientes, generando una buena transicion en el seguimiento durante la
edad adulta. En un estudio de Hoel et al, los pacientes reportaron no buscar ayuda

dada la falta de nocion de los profesionales de la salud que atienden adultos 7.

Un estudio valor¢ la afectacidn a nivel psicologico y la percepcion de calidad de
vida en pacientes con EH y sus familias, principalmente sus padres y/o cuidadores
143 Estudio la percepcioén de calidad de vida de los pacientes, la de los familiares y la
percepcion de los familiares respecto a la calidad de vida de los pacientes. Se
compararon con otros pacientes con patologias quirurgicas como Atresia de Es6fago
y sus familias. Se determiné que los familiares de pacientes con EH referian mayores
niveles de estrés y ansiedad, debido a la posible aparicion y/o persistencia de
sintomas a lo largo de la infancia, con mayor temor en relacion a la capacidad de
atender y resolver los problemas de sus hijos y con miedos respecto al futuro y calidad
de vida de los nifios '#3. La incertidumbre respecto a la posible aparicion de sintomas
y necesidad de cambios en el tratamiento fue identificada como el factor mas
determinante del estrés. Esta demostrado que los padres afectados por estrés y/o
ansiedad son propensos a ser menos previsores en los cuidados de sus hijos, asi
como menos efectivos. Asimismo, este distrés ha demostrado afectar también a los
pacientes con peores prondsticos para ellos'3. Todo esto lleva a la necesidad
imperiosa de un seguimiento estrecho y estricto de estos pacientes y sus familias,
generando una red de contencion del sistema con los pacientes y sus familiares, para
poder tratar y prevenir cada una de las dificultades que se van a presentar a lo largo
de la vida de estos pacientes.
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Desarrollo de lesiones tumorales asociadas:

La EH ha sido asociada a distintos tipos de tumores, principalmente vinculados
a su conocida asociacién con la T21 y las mutaciones en el protooncogén RET 144,

El sindrome de Down tiene una predisposicion al desarrollo de leucemia y

tumores de células germinales'.

Las mutaciones en el gen RET estan presentes en el 50% de los casos familiares
y en un 15-20% de los casos esporadicos. Entre las mutaciones posibles del gen RET
se encuentran las causantes del MEN2, siendo este determinado por una herencia
autosdmica dominante. Se postula que principalmente las variaciones que inactivan
el gen RET llevan al desarrollo anormal del sistema nervioso entérico, mientras que
la activacion ocurre en los MEN2A 45146 Parece estar relacionado principalmente
con EHL y ACT ', Una revision llevada a cabo por Granstrom et al no demostro un
riesgo aumentado de desarrollo de tumores para la poblacion que presentaba

Unicamente EH 144,

Una de las mayores series estudiadas de familias de pacientes con Sindrome
MEN2A/CMT familiar, presentaron un 16% de asociacion con EH. El rango de
afectacion fue desde EH clasico hasta aganglionosis total'8,

En otra serie de pacientes que presentaban la mutacién en el gen RET-C620,
en los que se realizé una tiroidectomia profilactica, presentaron asociacion de hasta
50% con EH. Un reporte de casos de pacientes con esta misma mutacién, operados
de EH, el Carcinoma medular de tiroides (CMT) se present6 12 afios después de la
cirugia en el nifo, y 7 afios después en la madre. En otro caso, 5 afios después del
nacimiento del nifio afectado con EH, el padre desarrollé CMT45,

En caso de presentar un MEN2A y EH, deberia tratarse al igual que otros

MENZ2A vy realizarse la tiroidectomia profilactica y el screening de tumores pertinente
144

El screening genético tiene una sensibilidad de 98% vy la profilaxis quirurgica
parece ser la mejor forma de manejarlo ya que el CMT es un tumor quimio y radio

resistente 45,
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La Asoc Americana de Tiroides recomienda la tiroidectomia profilactica a distintas
edades seguin la mutacion especifica y el subtipo de MEN23%147:

e HST - Highest risk (Ex D) — Mas alto riesgo: para mutaciones como M918T

(MENZ2B) en los primeros meses de vida.

e H - High Risk ( Ex C) — Alto riesgo: mutaciones como C634 (MEN2A), antes
de los 5 afios

e MOD — Moderate Risk (Ex Ay B) — Riesgo moderado: mutaciones por fuera
de M918T, C634 y A883F, seguimiento con examen fisico, calcitonina sérica
y eco de cuello a partir de los 5 afios, realizando la tiroidectomia en la nifiez o

adultez temprana.

La mutacion del Gen RET en el exén 10 parece predisponer a la asociacion EH
con MEN2A/CMT '8, Sin embargo, la mutacion en el el codon 634 no es frecuente
en EH, siendo la mas comun en el MEN2 e intimamente relacionada con el desarrollo
de feocromocitoma y e hiperparatiroidismo'4¢. De todos modos, hay reportados casos
de EHC, CMT y feocromocitoma 146,

Es importante destacar que la aparicion de estos tumores suele exceder la edad
pediatrica, por lo que no solemos verlo nosotros en el seguimiento. De aqui surge una
vez mas la importancia de desarrollar formas de seguimiento a largo plazo de estos
pacientes que puedan abarcar todos los aspectos que afectan el prondstico vital y

funcional de los pacientes.
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Mortalidad.

La EH presenta una mortalidad global de aproximadamente 3% 33. El estudio
multicéntrico realizado por Stenstrom refiere hasta 4,3%, vinculadas principalmente

a ACT y/o comorbilidades '42.

En relacion exclusivamente a ACT, una revision realizada en Japon encontrd
que la misma descendio de 40,9% a 15,8% en los ultimos 30 afios 2°, mientras que
la revision de Cheung et al refiere un descenso de valores previos de hasta 90% a

menos de 20% 8.

La principal amenaza es la ECAH 33. Le siguen la insuficiencia hepatocitica y

otras complicaciones asociadas a la NP0,
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POSIBLES TERAPIAS PARA EL FUTURO

En 2016, Rollo et al proponen 3 es escenarios posibles: tratamiento con células
derivadas del SNE obtenidas previamente que colonizan un intestino en etapa
embrionaria; nutrir un sector aganglionar utilizando células embrionarias derivadas de
murina; utilizar células del SNE autdlogo para que colonicen el sector aganglionar.
Todos estos demostraron hasta el momento ser viables. Son resultados
prometedores, pero aun en etapas plenamente experimentales lejos de la practica

clinica 1.

Hay lineas de investigacion con trasplantes autdlogos de células
pluripotenciales, derivadas de células progenitoras del sistema neuro entérico, que se
pueden encontrar en el mismo intestino ganglionar; y con células pluripotenciales, a
partir de fibroblastos inducidos con factores de crecimiento. Ambas han obtenido
resultados positivos, esta ultima colonizando todo el intestino aganglionar y
disminuyendo la mortalidad en modelos animales. Contindan en etapa experimental
y con la gran duda sobre la posible generacion de masas tumorales a partir de estas

células'™® .
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CONCLUSIONES:

La enfermedad de Hirschsprung de segmento largo y las aganglionosis extensas
comprenden una presentacion infrecuente de la enfermedad, con una muy baja
incidencia. Por este motivo es importante conocer las manifestaciones especificas de
este grupo de presentaciones y la forma de abordarlas, con el fin de captar los
pacientes a tiempo, generar un diagnodstico oportuno y un tratamiento adecuado e
individualizado para cada paciente. Remarcar que, realizar sélo la ostomia en un
recién nacido en el que se sospecha EHL o de mayor extensién puede ser, por mucho,
el mejor tratamiento para ese paciente en ese momento. De igual manera, mantener
la sospecha sistematizada ante los cuadros que se pueden presentar como
diagnosticos diferenciales, como las atresias de ileon distal, y ser proactivos para
realizar biopsias para descartar el diagndstico son conductas remarcables.

La técnica a utilizar debe ser segura, reproducible técnicamente, accesible
econdmicamente y capaz de resolver la patologia del paciente con la menor
morbilidad posible. Dada la informacion disponible hasta el momento y la experiencia
que hemos adquirido en el equipo de coloproctologia de la Clinica Quirurgica
Pediatrica, consideramos que el abordaje laparoscopico cumple perfectamente estas
premisas, ofreciendo especial ventaja en los casos de EHL por ofrecer excelente
vision, capacidad de diseccion amplia y permitir inspeccionar la cavidad abdominal en
cada paso importante del descenso. Ademas, presenta las conocidas ventajas de la
laparoscopia, como menor dolor postoperatorio, menor ileo postoperatorio, menor

generacion de adherencias y recuperacion mas temprana de la alimentacion enteral.

Como en todos los casos de EH, pero especialmente en los tratados en este
trabajo, destacamos la importancia de diagnosticar y tratar a tiempo la ECAH, por ser
la principal causa de morbi-mortalidad, con especial afectacion en este grupo de
pacientes. El seguimiento a largo plazo, manteniendo un transito adecuado, es

fundamental para reducir los riesgos de desarrollar colitis.

Mas aun, el correcto manejo de la funcién intestinal comprende el principal factor
determinante de la calidad de vida en estos pacientes, por lo que un seguimiento
estrecho desde este punto de vista es beneficioso tanto funcional como psicosocial.
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Para lograr este tipo de seguimiento a largo plazo es fundamental el rol de los
familiares y cuidadores, quienes seran durante la infancia los encargados de asistir a
los pacientes en todos los requerimientos, como lavados colonicos diarios y
dilataciones anales, asi como de reconocer a tiempo los signos y sintomas que
requieren consulta en puerta de emergencia. Mantener una comunicacion clara y

fluida con ellos y brindarles apoyo son claves para que logren cumplir estas tareas.

El establecimiento de policlinicas especializadas y equipos multidisciplinarios
conformados para tratar estos pacientes son herramientas muy utiles para lograr los
puntos antes mencionados. Facilitan un buen seguimiento longitudinal, mejoran la
comunicaciéon con las familias y permiten abordar a los pacientes de forma integral
ofreciendo mejores terapéuticas para sus enfermedades. Por esto consideramos que
debe ser un objetivo a corto plazo lograr la incorporacion de especialistas en
psicologia, nutricion, genética, endocrinologia, entre otros, al seguimiento de estos
pacientes, actuando de forma coordinada con nosotros para lograr un verdadero

abordaje multidisciplinario.

Especificamente para el caso de los pacientes incluidos en el grupo objetivo de
esta monografia deberiamos establecer un seguimiento coordinado con al menos
endocrinologia y genética, en busca de asociaciones lesionales y sindromes que
requieran terapia especifica. Hasta el momento esto no se hacia y consideramos

fundamental incluirlo en nuestra practica habitual.

Por ultimo, las terapias vanguardistas como cirugia robdtica y trasplantes
autologos con células pluripotenciales parecen muy alejados para nuestro medio al
dia de hoy. Asi como es incierto el resultado de las investigaciones que se llevan a
cabo actualmente, desconocemos cuanto tardara en volverse accesible la cirugia
robdtica, si es que lo hace, y se termina adoptando en nuestro medio como opcién
terapéutica.
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SITUACION ACTUAL EN EL CENTRO HOSPITALARIO PEREIRA

ROSSELL.
En el ano 2018, Carro et al
publicaron los resultados de la Clinica

Quirurgica Pediatrica en el tratamiento

de la EH, durante el periodo
comprendido entre 2006 y 2016. A
continuacion, presentaremos los

resultados obtenidos desde entonces,

haciendo énfasis en los temas
principales de este trabajo: la
enfermedad de Hirschsprung de
segmento largo y coldnico total y el
abordaje laparoscopico de dicha
enfermedad.

En nuestro medio, la técnica

descrita por el Dr. de la Torre lleva
realizandose por 20 afios 1%, siendo, al
dia de hoy, la técnica de eleccion para
los casos que afectan recto-sigmoides,
como en muchas otras partes del
Sin

tratamiento

mundo. embargo, para el

de

afectaciones mas extensas, como se

los casos con
discutio antes, no hay una técnica que
sea tan elegida por los especialistas, y
los distintos centros optan de forma
variable por las técnicas de Swenson,
Duhamel y Georgeson, principalmente.

En lo que si concuerda la mayoria, es

m
1 M  Corto

2 M  Corto

3 M  Corto

4 M  Corto Shah-Wbrg
5 M  Corto T21
6 M  Corto T21
7 F Largo

8 M  Corto

9 M  Largo

10 M  Corto

11 M  Colénico total

12 M  Corto

13 F  Colénico total

14 M  Corto

15 M  Corto

16 F  Corto T21
17 M  Corto

18 M  Corto T21
19 M  Corto

20 M  Corto

21 M  Corto

22 M  Corto

23 M  Largo

24 M  Corto T21
25 M  Largo

26 F  Corto

27 M  Corto

28 M  Largo

29 F Largo

Edad de
diag.

3m 19d
12d
5m 18d
24d
4m2d
2m 16d
4m 24d
5m 27d
11m 2d
1m 18d
2a 5m
2a 6m
1m 7d
8m 18d
1m 2d
10m 15d
1m 5d
10a 6m
18d

4d

25d
15d
2m 22d
11a 7m
11m
3m 13d
24d
1m 9d
14d

Tabla 5 - Lista de pacientes con EH operados en el CHPR entre julio 2016 y

mayo 2024

en que la cirugia minimamente invasiva y sus beneficios son la mejor opcion para

aquellos procedimientos que requieran abordaje abdominal.
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En nuestro pais, contamos con un solo registro de un paciente operado con
técnica de Lester Martin, especifica para tratamiento de aganglionosis colonica total,
realizado fuera de esta institucion y con buenos resultados en un seguimiento por 7
afos 32. Todos los otros casos presentados hasta el momento, con este tipo de
afectacion, fueron resueltos con técnica de Yancey-Soave-Boley o Swenson.

En la serie presentada por Carro y Ormaechea figuran 2 procedimientos de
Georgeson, pero no se han vuelto a realizar en el hospital desde entonces.

En nuestro pais, el primer registro encontrado de Swenson laparoscépico fue
realizado por la Dra. Carro y el Dr. Giannini en el servicio de Salud del Banco de
Prevision Social, en junio de 2021. Desde entonces comenzamos a utilizar esta
técnica en el Centro Hospitalario Pereira Rossell (CHPR) con todos los pacientes que
requirieran abordaje abdominal, ya sea por tratarse de EHL, ACT o por presentar

abordajes abdominales previos que puedan haber generado bridas o adherencias.

Sexo N°e % Desde Agosto del 2016 hasta Junio de 2024,
GEMSNiio S| 172 se han operado 29 pacientes con EH en el CHPR.
Masculino 24 82,8

total 29 1000 Un 82,8% de estos son varones y 17,2 % nifas,

Tabla 6 - Distribucidn por sexo

siguiendo la distribucion habitual hallada en la
mayoria de las series. En referencia a los casos de EHL, 66% son varones, y

contamos con un vardn y una nifia con ACT.

En cuanto a los tipos de EH, registramos ) N.° ”
la distribucién habitual, con 72,4% de EHC, |Corto 21 724
Largo 6 20,7
20,7% de EHL y 6,9% de ACT. No contamos | Colénico Total 2 6,9
total 29 100,0

con ningun caso de enfermedad de segmento  Tabia 7- Distribucion por segmento afectado

ultra corto, AID, AT o segmentos parcheados.

17,2% presenta asociacion lesional con T21 y se tratd un caso con sindrome
Shah-Waardenburg familiar.

La edad promedio de diagndstico fue 14,3 meses, habiendo sido diagnosticado
el 27,6% en etapa neonatal, 44,8% antes de los 2 meses y 86,2% antes del afio de
vida. Destacamos 2 casos con diagnésticos muy tardios, a los 10 y 11 afios, ambos
con T21 asociada. De los casos de EHL y ACT, solo 1 fue diagnosticado en etapa
neonatal. Los restantes fueron todos diagnosticados antes del afio, salvo por un caso
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que fue tratado al nacimiento en otra institucion, donde se realizé diagnostico de
atresia intestinal y se ostomizo, presentando al fin una ACT. El diagnostico definitivo

se confirmod a los 2 anos de vida.

79,3 % de las biopsias fueron quirurgicas, lo que requiere anestesia general.
Esto se debe a que por un periodo de al menos 6 afios no contamos con biopsia por
aspiracion, algo a lo que aspiramos volver a acceder en el futuro cercano. Solo 1
paciente requirid repetir la biopsia, siendo esta quirurgica, debido a muestra

insuficiente en la primera ocasion.

El promedio global de edad al tratamiento, entendiendo por tal la cirugia de
reseccion del sector aganglionar, fue 1,7 afios. En los casos de EHL fue 10,2 meses
mientras que los 2 casos de ACT promediaron 2 afios al momento de la cirugia.

El tiempo transcurrido entre la toma de la muestra de biopsia y el tratamiento fue
entre 1 mes y 2 afos y 2 meses, con una media de 6 meses. Los periodos tan
extensos se debieron principalmente a complicaciones por la pandemia por SARS-
CoV-2. El 45% se tratd en un periodo de 4 meses.

En total, 6 pacientes requirieron ileostomia confeccionada desde el

preoperatorio o al momento de la cirugia definitiva, como ostomia de proteccion.

69% de los pacientes recibieron nutricién parenteral, a cargo de la Unidad de
Nutricién Enteral y Parenteral. De los restantes, 3 presentaban ostomia de proteccion,

por lo que no requirieron NP, y de 6 no contamos con informacidn sobre si recibieron

0 no.
v Como mencionamos al inicio, la técnica

Técnica N.° % | _ o

Soave 1 345 | preferida en este periodo corresponde a la técnica

Yancey Soave 2 6,9 )

Swenson 9 31 | descrita por de la Torre, o Yancey-Soave endoanal,

Swenson endo 1 1345 | siendo utilizada en un 55% de los casos. 2 de estos

DLT 16 | 552

total 29 | 100 | casos, correspondientes a un EHL y una ACT,

Tabla § - Distribucion por técnicas utilizadas. — requirieron abordaje abdominal para completar el
procedimiento, debido a que no se sospechd el diagnostico en la evaluacion
preoperatoria. La segunda técnica mas utilizada fue la descrita por Swenson, con 9
procedimientos (31% del total), que a su vez se corresponde con la totalidad de los
casos realizados por laparoscopia. Uno de los casos de EHL y otro con diagndéstico
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de ACT se trataron con técnica de Yancey-Soave-Boley, mientras que un solo
paciente, que presentaba una EHL, fue tratado con técnica de Soave, el unico al que
se le dejé un moncone. Por ultimo, se describe un Swenson con abordaje endoanal,

como realiza Pena.

Como mencionamos anteriormente, los 9 procedimientos realizados por
laparoscopia fueron todos procedimientos de Swenson. Las edades de estos
pacientes al momento de la cirugia fueron desde 2 meses hasta 11 afos. 3 de ellos
(33,3%) presentaron ileostomia de proteccion, de las cuales 1 fue confeccionada en
el mismo acto operatorio. Solo 1 procedimiento requirid conversion y fue debido a
dificultad para realizar la maniobra de Deloyers, correspondiendo al mismo al que se
le confecciond la ostomia de proteccion, en la misma cirugia, por lesion de asa en el

intraoperatorio.

No contamos con un buen registro de los tiempos quirurgicos, ya que no hay un
criterio unico a la hora de realizar el registro. Algunas descripciones incluyen en el
mismo acto la colocaciéon de un acceso venoso central mientras que otras no. De
todos modos, la media obtenida segun los registros es de 216 minutos (min). Los
casos de EHL tuvieron una media de duracion de 270 min, y los de ACT 290,5 min.
Las cirugias laparoscopicas tuvieron una duracion de 188 hasta 345 min, con una
media de 242 min, mientras que los abordajes convencionales para EHL y ACT 266

min.

Contamos con 2 casos donde hubo una complicacion intraoperatoria, la
mencionada lesion en la maniobra de Deloyers y una perforacion de asa en un
Swenson laparoscopico. Esta ultima resuelta con sutura intracorpérea en el mismo
acto. En el postoperatorio inmediato, 3 pacientes presentaron complicaciones, 2
correspondientes a fugas en la anastomosis colorrectal con formacién de absceso y
1 desarroll6 sepsis por catéter. Destacamos que estos 5 pacientes, 3 corresponden a
casos de EHL.

En el postoperatorio alejado, hasta el momento a 3 pacientes se les administro
toxina botulinica en el EAI, 2 casos de EHC y un EHL, todos operados por técnicas
distintas: Soave, Swenson laparoscopico y de la Torre.
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Por ultimo, destacamos que ningun paciente permanece con ileostomia. La
media del tiempo transcurrido entre la cirugia definitiva y el cierre de la ostomia fue
de 8 meses.

No se constatd ninguna muerte entre los pacientes que recibieron tratamiento

quirurgico durante el periodo estudiado. Todos continuan en control en policlinica.

Paciente| Segmento Edada ( Ostom. Técnica de TQx Reintervencion
la Qx previa descenso (min)

1 8m 10d De la Torre N

2 Corto 6m15d N De la Torre C 265 N

3 Corto 6m15d N De la Torre CcC 180 N

4 Corto 3m25d N De la Torre Cc 210 S

5 Corto 5m 3d N De la Tormre c 117 N

6 Corto 4m7d N De la Torre C 150 S

7 Largo 1a 7m S Yancey-Soave C 300 S Absceso pararrectal
8 Corto 10m10 N De la Torre Cc 190 S

9 Largo 1a2m S Soave C 260 N Botox

10 Corto 6m2d N De la Torre C 248 s Lpc explomatoria en
11 Colénico total 3210m S Yancey-Soave C 315 N

12 Corto 2a10m N Swenson L 195 S Botox

13 Colénico total 2m19d N De la Torre C 266 N

14 Corto 1a 6m N Swenson L 188 S

15 Corto 3m20d N Swenson (endo) C 113 N

16 Corto 2a1m S Swenson L 228 S

17 Corto 7m 6d N De la Torre C 225 S

18 Corto 13a S Swenson L 270 N

19 Corto 2m21d N De la Torre c 170 S
20 Corto 3m24d N Swenson L 180 S
21 Corto 2m21d N De la Torre CcC 180 S
22 Corto 2m25d N De la Torre C 150 S Botox
23 Largo 5m 0d N De la Torre C 290 S
24 Corto 12a10m N Swenson L 345 S
25 Largo 1a 1m N Swenson L 240 S Absceso pararrectal
26 Corto Tm24d N De la Torre C 195 S
27 Corto 4m21d N De la Tomre C 225 S
28 Largo 2m7d S Swenson L 300 S Estenosis
29 Largo 7Tm13d N Swenson L 230 S

Tabla 9 - Datos de las cirugias de los pacientes operados por EH entre julio 2016 y mayo 2024
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Conclusion

La situacion de la clinica Quirurgica Pediatrica y el centro Hospitalario Pereira
Rossell comparte la mayoria de los datos estadisticos con los reportados

internacionalmente en relacion a la patologia.

En cuanto a las terapias ofrecidas también compartimos las cifras estadisticas
con muchos centros, realizando como primer tratamiento el abordaje endoanal y
reservando la laparoscopia para los casos que lo requieren. El equipo de trabajo se
encuentra desarrollando la curva de aprendizaje para el abordaje laparoscopico de la
patologia, por lo que el numero de complicaciones reportado hoy es mas elevado de
lo esperado aunque acompania a la presentacion mas compleja de la enfermedad. El
desarrollo de la experiencia en el abordaje laparoscépico probablemente reduzca los
tiempos y el numero de complicaciones. No obstante, el numero complicaciones en

general se encuentra dentro de los reportados por la mayoria de las series.

Presentamos dificultad en el acceso a la toxina botulinica para el tratamiento
del estrefliimiento en estos pacientes.

Destacamos la adhesién y el buen seguimiento de los pacientes en general en

policlinica.
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