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Introducción

Las malformaciones anorrectales han sido descritas desde

la antigüedad; las anomalías asociadas se presentan en 28 a

52 %, siendo las más frecuentes las genitourinarias, gastro-

intestinales y lumbosacras.1 La asociación de malformación

anorrectal y enfermedad de Hirschsprung es sumamente

rara.1-3 Con el paso de los años se han descrito múltiples

técnicas con éxito variable; actualmente se han sugerido

tratamientos quirúrgicos en un solo tiempo, como el descen-

so intestinal endorrectal para la agangliosis intestinal.4-6

El objetivo de este estudio es reseñar cinco casos clínicos

de malformación anorrectal asociada con enfermedad de

Hirschsprung, su tratamiento y evolución.

Material y métodos

En el Centro Médico Nacional 20 de Noviembre se realizó un

estudio retrospectivo, de 1984 a 1999, que incluyó los expe-

dientes de los pacientes con malformación anorrectal asocia-

da a enfermedad de Hirschsprung corroborada por estudio

histopatológico. Se estudiaron los siguientes parámetros:

edad, sexo, signos y síntomas, tipo de malformación anorrectal,

variedad anatómica de enfermedad de Hirschsprung, malfor-

maciones asociadas, procedimientos quirúrgicos, complica-

Resumen

Introducción: la asociación de malformación anorrectal y en-
fermedad de Hirschsprung es sumamente rara. El objetivo es
mostrar cinco casos clínicos de malformación anorrectal aso-
ciada con enfermedad de Hirschsprung y su tratamiento y evo-
lución.
Material y métodos: en el Centro Médico Nacional 20 de No-
viembre del ISSSTE se realizó un estudio retrospectivo, de 1984
a 1999, que incluyó los expedientes de los pacientes con malfor-
mación anorrectal asociada a enfermedad de Hirschsprung co-
rroborada por estudio histopatológico.
Resultados: entre 151 pacientes con malformación anorrectal
estudiados en un periodo de 15 años, se encontraron cinco con
enfermedad de Hirschsprung asociada (3.2 %): dos del sexo
femenino y tres del masculino; tres con malformación anorrectal
baja y dos con malformación anorrectal alta.
Conclusión: la agangliosis del colon asociada a malformación
anorrectal se deberá sospechar en todo paciente que después
de la corrección quirúrgica evolucione con constipación, disten-
sión abdominal o infección de vías urinarias, y en pacientes pe-
queños con enterocolitis necrotizante.

Palabras clave: enfermedad de Hirschsprung, malformación
anorrectal.

Summary

Introduction: The association of colon agangliosis and anorectal
malformation is very rare. The objective is to show five clinical
cases of anorectal malformation associated with Hirschprung’s
desease and its treatment and evolution.
Material and methods: A retrospective, transverse, descriptive
study was carried out at the National Medical Center “20 de
Noviembre ISSSTE” from 1984 to 1999 that included all files of
patients with anorectal malformation associated with
Hirschprung’s disease corroborated by histopathological studies.
Results: From 151 patients with anorectal malformation studied
during a period of 15 years, there were five cases (3.2 %) of
patients found with anorectal malformation associated with
Hirschprung’s disease. Of these, two were female. Three patients
presented with lower anorectal malformation and two with high
anorectal malformation.
Conclusions: The association of colon agangliosis and anorectal
malformation should be suspected when the patient evolution
during the postoperative period presents abdominal distension,
constipation, urinary infection and in younger children with
necrotizing enterocolitis.

Key words: Hirschprung’s disease, anorectal malformation.
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ciones y estado actual. Se excluyeron los pacientes que no

presentaron dicha asociación. El análisis de los resultados se

llevó a cabo mediante técnica descriptiva.

Resultados

De 151 pacientes con malformación anorrectal encontrados

en un periodo de 15 años, cinco tenían además enfermedad de

Hirschsprung (3.2 %): dos del sexo femenino y tres del mascu-

lino; tres con malformación anorrectal baja y dos con malfor-

mación anorrectal alta. De acuerdo con la clasificación

anatomoclínica de enfermedad de Hirschsprung, en tres había

involucramiento hasta el sigmoides, en uno se abarcaba todo

el colon y en otro únicamente al recto. En todos los pacientes

las manifestaciones clínicas fueron distensión abdominal,

constipación, pseudoincontinencia, infección de vías urina-

rias y desnutrición de tercer grado. Dos presentaron oclusión

intestinal previa al diagnóstico, resuelta con derivación intes-

tinal. De los estudios de gabinete realizados, el colon por

enema mostró una zona de transición en el rectosigmoides en

tres casos. A los dos restantes no se les efectuó colon por

enema por haber presentado abdomen agudo. En los cinco

pacientes se corroboró el diagnóstico de enfermedad de

Hirschsprung mediante estudio histopatológico.

La edad en el momento de la sospecha diagnóstica para los

pacientes con malformación anorrectal baja fue a los 10, 14 y

11 años; para los casos con malformación anorrectal alta, a los

cinco meses y tres años; estos últimos fallecieron por entero-

colitis y septicemia. En tres casos el tratamiento para la enfer-

medad de Hirschsprung fue descenso tipo Soave. Actual-

mente se encuentran asintomáticos tres de los pacientes y los

dos restantes fallecieron por complicaciones antes del trata-

miento definitivo (cuadro I).

Discusión

La agangliosis del colon fue descrita en 1888 por el médico

alemán Harold Hirschsprung. Se caracteriza por la ausencia

de células ganglionares en los plexos mientéricos, y se mani-

fiesta en etapas neonatales por la incapacidad para la expul-

sión de meconio dentro de las primeras 24 horas, o por

enterocolitis.7 En edades posteriores se presenta distensión

abdominal, estreñimiento, diarrea paradójica y desnutrición, y

frecuentemente está asociada a infección de vías urinarias,

sintomatología que coincidió en nuestra serie. La sospecha

diagnóstica es clínica y se ratifica con colon por enema, el

cual muestra la zona de transición (imagen tubular o filiforme);

en la manometría anorrectal no se observa relajación del seg-

mento afectado7,8 y el estudio inmunohistoquímico evidencia

incremento de acetilcolinesterasa en las fibras nerviosas.9 El

diagnóstico definitivo es histopatológico al demostrarse au-

sencia de células ganglionares en los plexos mientéricos10 por

biopsia de pared intestinal tomada por laparotomía o en forma

rectal. La operación definitiva se hace a partir de tres técnicas

distintas: la de Soave, la de Duhamel y la de Swenson, que

tienen diferente tasa de éxito según el autor. Existen modifica-

ciones a las técnicas, como el descenso endorrectal o transanal

en un solo tiempo.11

Las anomalías asociadas a enfermedad de Hirschsprung van

de 5 a 24 %, e incluyen alteraciones lumbosacras, cardiacas,

Cuadro I. Generalidades de cinco niños con agangliosis del colon y malformación anorrectal

Malformación Cuadro Segmento Procedimiento
Casos Edad Sexo anorrectal clínico agangliónico utilizado Complicaciones Estado actual

1 10 a Femenino Fístula 1, 2, 3 Recto Soave Ninguna Continente
rectovestibular

2 14 a Masculino Perineal 1, 4, 5, 6 Sigmoides Soave Manchado Continente
ocasional

3 3 a Masculino Fístula 1, 4, 5, 7 Total Colostomía Obstrucción Defunción
uretrobulbar intestinal

Enterocolitis
Sepsis

4 5 m Femenino Fístula 1, 4, 5, 6 Total Sigmoidostomía Enterocolitis Defunción
 rectovestibular Sepsis

5 11 a Masculino Asa de 1, 4, 5, Sigmoides Soave Manchado Continente
cubeta 6, 7 ocasional

Descripción cuadro clínico: 1 = Distensión abdominal; 2 = Manchado; 3 = Impactación fecal; 4 = Infección de vías urinarias; 5 = Desnutrición grado II;
6 = Constipación; 7 = Diarrea paradójica.
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trisomía 21 y malformaciones anorrectales.2,3 La asociación de

malformación anorrectal y la enfermedad de Hirschsprung se

presenta en uno de cada 110,000 recién nacidos vivos, según

lo referido en la literatura mundial; el primer caso fue informa-

do en 1957.4 La frecuencia reportada es de 2.8 a 3.4 %,9,11 y en

nuestra serie fue de 3.2 %.

La interrelación de factores genéticos, ambientales y los

defectos mesenquimatosos durante la etapa de la embriogénesis

dan lugar a esta asociación. No existe relación entre tipo de

malformación anorrectal y el nivel de afección en la enferme-

dad de Hirschsprung,4 como se observó en este estudio.

La evolución atípica con constipación, distensión abdomi-

nal, incontinencia fecal e infección de vías urinarias en forma

crónica en un paciente con malformación anorrectal baja y en

ausencia de alteraciones de columna lumbosacra, estenosis

anal o incontinencia fecal, debe hacer sospechar una posible

asociación con agangliosis intestinal congénita; la identifica-

ción temprana favorece el pronóstico.

La asociación de estas anomalías estructurales es suma-

mente rara, siendo esta casuística la más grande en México,

además, en los últimos 10 años no existen en la literatura na-

cional reportes de dicha asociación. Aun cuando en los pa-

cientes que no fallecieron se llevó a cabo la operación de

Soave, en la actualidad la tendencia en el servicio es la realiza-

ción del procedimiento definitivo para la enfermedad de

Hirschsprung en un solo tiempo, ya sea en pacientes con

malformación anorrectal o que han sido sometidos previa-

mente a otro tipo de operación por patología diversa. El des-

censo endorrectal transanal en un tiempo evita las derivacio-

nes constantes.

Conclusión

La asociación entre malformación anorrectal y enfermedad de

Hirschsprung es rara y representa un reto diagnóstico. Debe

sospecharse agangliosis del colon asociada a malformación

anorrectal en todo paciente que después de la corrección qui-

rúrgica evolucione con constipación, distensión abdominal o

infección de vías urinarias, y en paciente pequeños con ente-

rocolitis necrotizante.
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