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Resumen

Introduccién. La enfermedad de Hirschsprung descrita por Harald
Hirschsprung en 1888 es una patologia rara (1/5,000 nacidos vivos)
presentandose comtiinmente como una obstruccidn intestinal en el
recién nacido. Enfermedad caracterizada por la ausencia de células
ganglionares en el plexo de Auerbach e hipertrofia de los troncos
nerviosos relacionados. Incidencia de 1 en cada 5,000 nacimientos vivos,
con predominancia en hombres 4:1. En el adulto las manifestaciones
incluyen una historia de estrefiimiento crénico en los casos leves y
perforacién del colon en su presentaciéon mas grave. Justificacion.
Patologia rara en el adulto con pocos casos reportados en la literatura
global. Objetivo. Documentar caso clinico con revision bibliografica.
Material y métodos. Reporte de caso. Discusion. En nuestro caso, el
diagnoésticofueratificado histopatolégicamente hastalos 21 afios de edad.
Seincluye alos poco més de 300 casos de enfermedad de Hirschsprung
en el adulto o adolescentes que han sido reportados en la literatura.
Conclusion. La enfermedad de Hirschsprung en eladulto es una patologia
extremadamente poco comun, pero no por eso debemos dejar de
sospecharla en pacientes con ciertas caracteristicas.

Palabras clave: enfermedad de Hirschsprung en el adulto, reporte de
caso, plexo de Meissnery de Auerbach, agangliosis.
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Abstract

Introduction. Hirschsprung’s disease described by Harald
Hirschsprung in 1888 is a rare pathology (1/5,000 live births)
commonly presenting as an intestinal obstruction in the newborn.
Disease characterized by the absence of ganglion cells in the Auerbach
plexus and hypertrophy of the related nerve trunks. Incidence of 1 in
every 5,000 live births, with male predominance in a 4:1 rate. In the
adult the manifestations include a history of chronic constipation in
mild cases and perforation of the colon in its most severe presentation.

Justification. rare pathology in adults with few cases reported in the
global literature. Objective. document clinical case with bibliographic
review. Material and methods. Case report. Discussion. In our case, the
diagnosis was confirmed histopathologically until 21 years of age. It

includes the more than 300 cases of Hirschsprung’s disease in adults or
adolescents that have been reported in the literature. Conclusion.
Hirschsprung’s disease in adults is an extremely rare pathology, but
thatis not the reason why we should not suspect it in patients with
certain characteristics.

Keywords: Hirschsprung’s disease in adult, case report, Meissner and
Auerbach plexus, aganglionosis.
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Caso clinico

emenina de 21 afios de edad originaria y residente de la ciudad de Chihuahua, con
antecedente de cirugia abdominal desconocida al nacimiento, durante la cual le realizan
colostomia con la cual permanece hasta los 8 afios de edad, cuando se lleva a cabo

reconstitucion de transito intestinal.

Inicia 7 meses previos a la consulta, con tumora-
cién abdominal en fosailiaca derecha, con crecimiento
insidioso, fija, indurada, bien localizada y sin dolor
asociado. Resto de sintomas negados.

Ala exploracion se palpa tumoracién de 15 x 15
cm en hipogastrio, fija, dolorosa a la palpacién
profunda, de caracteristicas solidas. Ultra Sonografia
Abdominal (USG): quiste gigante de ovario 11.1 x
9.9 x 11.6 cm, hidronefrosis severa de lado derecho,
e hidronefrosis leve de lado izquierdo. Marcadores
tumorales: CA- 125, CA 19-9, AFP, y ACE negativos.
Resto de estudios de gabinete dentro de rangos de
normalidad. Se realizé tomografia axial compu-

tarizada (TAC) la cual arrojé6 el diagnéstico de mega-
colon con fecaloma gigante en su interior e hidrone-
frosis severa, descartando los diagnosticos emitidos
por la USG (Figuras 1y 2).

Se realiz6 laparotomia exploradora (LAPE) en
el Hospital Central del Estado de Chihuahua,
encontrando colon recto sigmoides con dilataciéon
importante y fecaloma en su interior de 18 x 15x 12
cm, se procedid a realizar colectomia izquierda mas
toma de biopsias con resultados histopatoldgicos
como se muestra en la Figura 3 (A-E), se realiza
colostomia. Con adecuada evolucion se decide egreso
alos 5 dias.

Figuras 1y 2. TAC con contraste via oral. Dilatacién importante de Colon Sigmoides y descendente, con imagen
en su interior sugerente de materia fecal de 14 x 15cm (imagen izquierda), desplazamiento de asas intestino
delgado y mesenterio hacia derecha. Coleccidn liquida derecha sugerente de bolsa hidronefrética (imagen
derecha).
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Figura 3 (A-D). Tincién Hy E (A y D 40x), (B y C 10x) estudio histopatoldgico de pared de colon resecado, el cual muestra plexos
nerviosos mientéricos con ausencia de neuronas ganglionares (flechas).

Figura 3 (E): Hy E40x a 4 cm del borde quirtargico comienza la
presencia de neuronas ganglionares (flechas).

Introduccion

La enfermedad de Hirschsprung descrita por
Harald Hirschsprung en 1888, Copenhague, Dinamarca,
es una patologia rara (1/5,000 nacidos vivos)
presentdndose cominmente como una obstruccién
intestinal en el recién nacido (Wang et al., 2014;
Rebollar etal, 2016; Hamdorfy Blackham, 2017; Ryu
etal.,2017). Consiste en una malformacién intestinal
debida a la ausencia de células ganglionares del plexo
nervioso de la pared colorectal (Wei et al., 2016;
Yoshimaru et al., 2017). Su diagndstico en el adulto
se define cuando el paciente es mayor de 10 afos,
frecuentemente con dificultad para su diagnostico
teniendo una incidencia estimada del 2%, por lo cual
solo ha habido alrededor de 550 casos reportados en
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laliteratura desde 1950 (Zaafouri et al., 2015). E1 94%
de los casos se diagnostican antes de que el paciente
cumpla 5 afios de edad (Qiu et al., 2013).

Debido a lo anterior, el objetivo de este trabajo de
investigacion es reportar y describir un caso
diagnosticado y tratado por el servicio de Cirugia
General del Hospital Central del Estado de Chihuahua,
ya que es una patologia poco comtn en la edad adulta
y que a menudo es sub diagnosticada, quedando de
esta manera bien documentado y establecido para que
se agregue al resto de los casos en el mundo.

Se recolecta informacion de expediente clinico
previamente solicitado y bajo consentimiento del
departamento de archivo del Hospital Central del
Estado. Se busca la bibliografia en diversas
plataformas electrénicas con articulos de revision
médicos de 5 anos a la fecha actual. El estudio no es
posible repetirlo ya que es un caso aislado y por lo
tanto se plantea su publicacién como un solo reporte
de caso. Se utiliz6 el SiHO® (Sistema Integral
Hospitalario) y el expediente en fisico para recabar la
informacién de laboratorios, de la misma forma se
mantuvo constante comunicacidn con la paciente y
sus familiares. De acuerdo con el comité de ética del
Hospital Central del Estado de Chihuahua, este estudio
cuenta con los lineamientos establecidos para la
documentacidn y la realizacidn de este trabajo.

Materiales y métodos
Revision de caso clinico.

Definicion. Es una enfermedad congénita,
caracterizada por la ausencia de células ganglionares
en el plexo de Auerbach e hipertrofia de los troncos
nerviosos relacionados (Brunicardi et al., 2010,
Bradnock et al, 2017). Frecuentemente llamada
megacolon aganglidnico congénito, es considerada
como uno de los desérdenes conocidos como
disganglionosis, junto con hipoganglionosis y
displasia neuronal intestinal; siendo descrita como la
ausencia congénita de ganglios en la parte del plexo
del sistema nervioso entérico determinando el
segmento nervioso afectado (Shitta et al,, 2014; Lopez
Ruiz et al., 2016; Rebollaret al., 2016).

Incidencia. Comiinmente vista como un desorden
genético, ya que el Mendelismo no siempre esta
presente; actualmente existen bases patogénicas y

genéticas que hablan de los aspectos de esta
enfermedad, incluyendo la descripcién y relaciéon de
alrededor de 13 genes en la morfogénesis y diferencia-
cion del sistema nervioso entérico (Rebollar et al.,
2016). Actualmente, la mutaciéon mas importante se
localiza en el RET (Bae et al.,, 2016; Tang et al., 2016)
(protooncogén localizado en el brazo largo del
cromosoma 10), con deteccién arriba del 50% en los
casos con familiares relacionados a la enfermedad de
Hirschsprung y arriba del 20% en casos esporadicos
(Rebollar et al., 2016). Asimismo, se ha visto la
susceptibilidad de la enfermedad en las variantes de
los loci de SEMA3 y NRG1 para esta enfermedad (Tang
etal, 2016). En estudios recientes se ha visto que
existen relaciones regionales asociadas a la
enfermedad de Hirschsprung y el loci de inositol-
trisfosfato 3 cinasa C (ITPKC) (Kim et al., 2017).
Estudios recientes comprueban que la obesidad
maternal aumenta el riesgo de tener hijos con
enfermedad de Hirschsprung, y que esto incrementa
el riesgo de que los nifios que padecen esta enfermedad
nazcan prematuramente (Granstrom et al., 2016).

Frecuentemente detectada en el periodo neonatal,
siendo raro en su etapa adulta, en algunas literaturas
hablan de solo 300 casos reportados (Lopez Ruiz et
al., 2016). Tiene una incidencia de 1 en cada 5,000
nacimientos vivos, con un promedio general entre
hombres y mujeres de 3:1 a 4:1 (Qiuetal., 2013).

Diagndstico. Se presenta como un cuadro de
estrefiimiento severo con dilatacién colonica proximal
al segmento agangliénico en su mayoria durante el
periodo neonatal (Kim et al., 2008). En el adulto las
manifestaciones incluyen wuna historia de
estrefiimiento crénico en los casos leves llegando a
sintomas de erosién y ulceracién coldénica, con
sangrado, obstruccion intestinal parcial o completa,
compromiso vascular, compromiso respiratorio y
perforacion del colon en su presentacion mas grave
pero afortunadamente muy poco frecuentes (Zaafouri
etal., 2015; Wei et al,, 2016). No existe algiin estudio
de laboratorio que confirme su diagnéstico, por
radiologiala TAC o el enema con bario pueden sugerir
datos indirectos pero el diagndstico definitivo se
realiza a través del resultado de histopatologia de
biopsias de espesor total de la pared intestinal
(Granstrom et al., 2016; Yoshimaru et al., 2017).
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Para poder lograr esto se necesita la toma de biopsia
de una zona de transicion histopatoldgica entre el
intestino normogangliénico y el segmento
aganglionico, la falla de resecciéon de la zona de
transicion explica la persistencia de los sintomas
obstructivos postoperatorios (Kapur, 2016).

Tratamiento. En el adulto consiste en la reseccion
o exclusién del segmento afectado tratando de
preservar la funcién normal del esfinter anal, con gran
importancia en la eleccion del tratamiento
dependiendo del resultado esperado y la experiencia
del equipo quirtrgico (Zaafouri et al.,, 2015; Lopez
Ruiz, 2016; Bjgrnland et al., 2017). Una de las
complicaciones postoperatorias esperadas es la
incontinencia fecal (Collins, 2017), independiente-
mente de las diferentes técnicas quirurgicas, ya que
puede ser llevada a cabo de forma trans anal, trans
abdominal por laparotomia o por laparoscopia (Wang
et al, 2014; Hamdorf y Blackham, 2017; Neuvonen
etal,2017; Ryuetal., 2017).

Prondstico. Cuando esta enfermedad es diagnos-
ticada y tratada quirdrgicamente durante la infancia
las complicaciones psicosociales comparadas con las
de los nifios sanos se encuentran aumentadas, y se ha
visto que los nifios con enfermedad de Hirschsprung
tienen niveles elevados de incontinencia fecal (Collins
etal, 2017). La prognosis es usualmente buena y los
resultados son habitualmente satisfactorios después del
tratamiento quirdrgico (Wang et al., 2014; Rebollar
etal,2016; Baayen etal., 2017; Hamdorfy Blackham,
2017). Sin embargo, se ha documentado que existen
algunas complicaciones en el periodo postoperatorio
de la enfermedad de Hirschsprung, siendo la
enterocolitis y la incontinencia las mas frecuentes
(Huangm et al., 2017). Las complicaciones urolédgicas
y sexuales en el adulto raramente se han documentado
(Versteegh etal., 2016).

Resultados y discusion

La enfermedad de Hirschsprung fue descrita por
primera vez hace mas de 100 afios por Harald
Hirschsprung en 1888 (Rebollar et al., 2016), siendo
esta diagnosticada en mas del 90% en la etapa
neonatal, solo un poco mas del 5% pasa desapercibido
llegando a la etapa adulta, considerando este
diagnostico después de los 10 afios de edad (Qiuetal.,

2013; Shitta et al., 2014; Lopez Ruiz et al., 2016;
Rebollar et al.,, 2016). En nuestro caso, el diagnéstico
fue ratificado histopatolégicamente hasta los 21 afios
de edad, desconocido por parte de padres y sin registro
hospitalario del diagnéstico neonatal, muy probable-
mente coincidiendo con el cirujano que le realizé el
procedimiento al nacimiento. La hidronefrosis severa
presentada por la paciente fue secundaria a
compresion extrinseca del uréter derecho por el
fecaloma. Nuestro caso se incluye a los poco mas de
300 casos de enfermedad de Hirschsprung en el adulto
o adolescentes que han sido reportados en la literatura
(Lopez Ruiz et al.,, 2016). Habiendo algunos reportes
de adultos de 46 y 67 afios que se salen de la normalidad
(Qiu et al., 2013), ya que el rango reportado va desde
los 10 alos 73 afios, con un promedio de 24.1 con la
mitad de los pacientes por debajo de los 30 afios (Shitta
et al., 2014; Bradnock et al., 2016; Rebollar et al.,
2016). Como nuestra paciente, nuestro caso
corresponde al sexo femenino (relaciéon 4:1) (Qiu et
al., 2013). Respecto a la sintomatologia, no corres-
ponde al tipico paciente con historial de estrefiimiento
cronico, malestar abdominal, distencion o dolor, pero
si ala exploracion fisica con masa palpable, que fue el
signo y sintoma principal como motivo de consulta.
Respecto al tratamiento, coincidimos con los procedi-
mientos mas frecuentemente empleados, los cuales son
quiruargicos (Qiu et al., 2013; Hamdorf y Blackham,
2017; Neuvonen etal,2017; Ryu et al., 2017).

Conclusiones

Definitivamente, la piedra angular para el
diagndstico y tratamiento oportuno de la enfermedad
de Hirschsprung en el adulto, se encuentra en la
elaboracidn de una historia clinica detallada; haciendo
énfasis en los antecedentes quirurgicos realizados
durante la infancia. En nuestra paciente el abordaje
inicial no fue el adecuado, ya que la primer sospecha
fue un quiste de ovario gigante lo cual retraso el
tratamiento ocasionando falla renal del lado derecho
postrenal no recuperable.

La enfermedad de Hirschsprung en al adulto es
una patologia extremadamente poco comun, pero no
por eso debemos dejar de sospecharla en pacientes
con ciertas caracteristicas, ya que es un padecimiento
benigno, con buen prondstico a la funcion y la vida si
es debidamente diagnosticado y tratado.
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