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Enfermedad de Hirschsprung: Sensibilidad y
especificidad de las alternativas de diagndstico

Ulises Rodriguez Wong,* Daniel Olivares Banuelos**

RESUMEN

La enfermedad de Hirschsprung se caracteriza por la presencia de un estrefiimiento grave acompanado de una dilatacion e
hipertrofia del colon, debido a la ausencia congénita de células ganglionares en los plexos de Auerbach y de Meissner, en la
pared del recto y en otros segmentos del colon. Los diversos procedimientos diagnosticos tienen diferente sensibilidad y especi-
ficidad diagnostica. El colon por enema tiene una sensibilidad de 70% y una especificidad de 83%. La manometria ano-rectal
tiene una sensibilidad de 91% y una especificidad de 94%. La biopsia rectal por aspiracion tiene una sensibilidad de 93% y una
especificidad de 98%. En tanto que la biopsia rectal de espesor total tiene una sensibilidad y especificidad de casi 100%.
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ABSTRACT

Hirschsprung'’s disease is characterized by the presence of severe constipation accompanied by dilatation and hypertrophy of the
colon, due to congenital absence of ganglion cells in the plexuses of Auerbach and of Meissner, on the wall of the rectum
and colon in other segments of the colon. The different diagnostic procedures have different sensibility and diagnostic
specificity. The colon by enema has a sensitivity of 70% and a specificity of 83%. Anorectal manometry has a sensitivity of
91% and a specificity of 94%. The rectal aspiration biopsy has a sensitivity of 93% and a specificity of 98%. While the rectal

biopsy of total thickness has a sensitivity and specificity of nearly 100%.
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INTRODUCCION

El estrenimiento es un problema muy frecuente en los
ninos, la gravedad de esta condicién puede ir desde grados
leves hasta la seria repercusion social y psicoldgica del
enfermo o bien presentar un sindrome obstructivo con ries-
go de sepsis y perforacion. Solamente en 10% de los nifos
con alteraciones de la defecacion, el estrefiimiento se rela-
ciona con una causa organica.” Actualmente se estima una
incidencia de presentacién de la enfermedad de Hirschs-
prung de uno por cada 5,000 ninos nacidos vivos.>

En el ano de 1886 durante el Congreso de Pediatria en
Berlin, el pediatra danés Harald Hirschsprung realizé la
primera descripcion de esta enfermedad, publicando su tra-
bajo en 1888, aunque se senala que 15 anos antes el ho-
landés Frederik Ruysch habia reportado este padecimiento
en una nina.?

La enfermedad se caracteriza por la presencia de un es-
trefiimiento grave acompanado de una dilatacién e hiper-
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trofia del colon, debido a la ausencia congénita de células
ganglionares en los plexos de Auerbach y de Meissner, en
la pared del recto y en otros segmentos del colon en senti-
do ascendente a una distancia variable, pudiendo incluso
involucrar el intestino delgado; la porcion agangliénica del
tubo digestivo conserva su calibre normal, se presenta hi-
perplasia de las fibras nerviosas colinérgicas en la capa
muscular. Actualmente se calcula que en 75% de los casos
se afecta la zona del recto y el sigmoides; sigmoides, angu-
lo esplénico y colon transverso en 17%, la totalidad del
colon en 17% y todo el colon con un segmento de ileon
terminal en 8%.*

Cuando la enfermedad de Hirschsprung (EH) se confina
hasta la unién recto sigmoidea, se considera de segmento
corto; cuando involucra unos cuantos centimetros yuxta-
anales o sélo el esfinter anal interno, se le considera de
segmento ultracorto; en tanto que si se extiende en sentido
proximal mas alla de la unién rectosigmoidea se le consi-
dera de segmento largo.

En la enfermedad de Hirschsprung el reflejo recto anal
inhibitorio esta ausente, por lo que hay una incapacidad
del esfinter anal interno para relajarse, después de la dis-
tension rectal.’

129



=]
<
=1
i
ol
O
0

MEDICO

Rev Hosp Jua Mex 2010; 77(2): 129-132

Rodriguez Wong U y col. Enfermedad de Hirschsprung

La EH constituye un modelo complejo de una malfor-
macion multifactorial, poligénica, autosémica dominante
de penetracion incompleta; se han visto alteraciones en los
cromosomas 2, 10 y 13; hasta en 50% de los casos fami-
liares, las mutaciones se presentan en el gen RET, situado
en el brazo largo del cromosoma 10.

El diagnostico de la EH no siempre es facil de estable-
cer, la sospecha clinica es importante; pero existen algunas
pruebas para la confirmacion del diagnéstico, como el co-
lon por enema, la manometria anorectal, la biopsia rectal
por aspiracion y la biopsia rectal de espesor total. Cada
uno de los procedimientos muestra un grado diverso de
sensibilidad y especificidad.?

CUADRO CLINICO

Como se ha mencionado, el sintoma fundamental de
sospecha de enfermedad de Hirschsprung es el estrefi-
miento de aparicién temprana en un recién nacido a tér-
mino. Noventa y nueve por ciento de los lactantes a
término, eliminan el meconio en las primeras 48 horas
de vida.

En la evolucion de la enfermedad, el nifio presenta difi-
cultad creciente para evacuar y en el abdomen se pueden
palpar masas fecales en la fosa iliaca izquierda o incluso
en todo el marco colénico; el &mpula rectal se encuentra
vacia al tacto rectal. Muchas veces al retirar el dedo explo-
rador, se produce una emision explosiva de heces liquidas,
escibalos y gases de olor fétido. Algunos autores no reco-
miendan el tacto rectal si se tiene planeado realizar un
colon por enema pronto, ya que la maniobra puede alterar
el resultado del estudio.

En los nifos mayores son frecuentes los gestos por la
retencién de heces, el rechazo al inodoro y las heces feca-
les gruesas y de gran tamano en la ampolla rectal, estos
sintomas también se presentan en el estrefiimiento funcio-
nal; pero en los nifios con EH, se presentan ademas sinto-
mas obstructivos.

A veces el cuadro que aparece, sobre todo en los neona-
tos, es el de una enterocolitis asociada a Clostridium diffi-
cile, que se presenta con fiebre, diarrea y distension abdo-
minal, puede evolucionar hasta la aparicion de sepsis y
perforacién intestinal.

En términos generales, se acepta que si un estrefiimien-
to en el nifo no puede atribuirse a un problema mecanico,
una de las posibilidades de diagnéstico es el de enferme-
dad de Hirschsprung.

La historia clinica es sin lugar a dudas el primero y mas
importante paso en el estudio diagnéstico de un paciente;
sin embargo, en los pacientes con enfermedad de Hirschs-
prung es indispensable la utilizacion de otras pruebas diag-
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nésticas de mayor sensibilidad y especificidad para esta-
blecer con claridad el diagnostico.

IMAGENOLOGIA

Si se realizan al paciente placas simples del abdomen
en posiciones de pie y en dectbito, se podra observar una
distribucién anormal del aire intestinal, con el recto vacio,
a veces pueden presentarse signos radiologicos de obstruc-
cion intestinal.

El colon por enema, puede demostrar una zona estrecha
proximal al ano seguida por una transicion en forma de
embudo y mas interiormente, una zona dilatada; lo que
corresponde respectivamente a la zona agangliénica, la hi-
pogangliénica y la ganglionar. El signo radiolégico mas
importante de la enfermedad de Hirschsprung es la zona
de transicion,® que es mas evidente si se encuentra en el
sigmoides, aunque su ausencia no descarta la enfermedad.
Tanto la zona estrecha como la dilatada pueden no verse
antes de los 15 dias de vida.

Un colon por enema normal mas alla del periodo neo-
natal puede justificar el inicio de un tratamiento médico;
pero si el colon por enema se encuentra alterado es necesa-
rio complementar el diagnéstico del paciente con estudios
mas especificos y sensibles; se estima que el colon por
enema tiene una sensibilidad de 70% y una especificidad
de 83% en el diagndstico de la enfermedad de Hirschs-
prung.?

Recientemente algunos autores han sefialado la presencia
de algunos cambios anatémicos en el esfinter anal interno,
que pueden ser detectados mediante ultrasonografia.”

MANOMETRIA ANO-RECTAL

La manometria ano-rectal fue el primer método utiliza-
do para valorar lafisiologia ano-rectal y continta siendo el
mas comun en la actualidad. Es un método objetivo para
estudiar la fisiologia del aparato de la defecacion, el cual
incluye el esfinter anal interno, responsable de la presion
en reposo y el esfinter anal externo, responsable de la pre-
sion durante la contraccién del canal anal.®®

Durante el estudio de manometria ano-rectal, también
es posible medir la zona de mayor presién que correspon-
de a la longitud del esfinter anal interno. Mediante la uti-
lizacién de catéteres provistos de un balén que puede ser
insuflado, es posible evaluar el reflejo recto-anal inhibito-
rio, asi como la sensibilidad, la capacidad y la complianza
rectal.’

En la enfermedad de Hirschsprung el reflejo recto-anal
inhibitorio esta ausente; este reflejo se presenta en los in-
dividuos normales, cuando ocurre una discreta distension
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rectal, lo cual ocasiona una contraccion transitoria del es-
finter anal externo, seguida por una pronunciada relajacion
del esfinter anal interno, para que este reflejo se presente
se requiere un volumen de 11 + 5 mL."En la EH la pre-
sion del esfinter anal interno no desciende e incluso puede
aumentar.

El estudio de manometria ano-rectal en el diagnosti-
co de la enfermedad de Hirschsprung? tiene una alta sen-
sibilidad (91%) y una alta especificidad (94%); algunos
autores sefnalan incluso una sensibilidad hasta de 100%
con 100% de valor predictivo negativo.' Sin embargo,
en pacientes que no cooperan para la realizacién del
estudio, como en el caso de los lactantes menores, la
prueba puede ser de menor utilidad; algunos autores rea-
lizan el estudio, en estos casos, con sedacion. ' Tam-
bién hay que tomar en cuenta que en pacientes con es-
trefimiento de mas larga evolucion, el ampula rectal
puede presentar una dilatacién crénica, en la que la dis-
tension del balén no provoque la aparicién de un reflejo
recto-anal inhibitorio, atin en presencia de células gan-
glionares.

No se han encontrado diferencias en la presién rectal en
reposo entre los neonatos sanos y los neonatos con enfer-
medad de Hirschsprung.' Noviello,™ sefala que en ausen-
cia de reflejo recto anal inhibitorio, se debe realizar al pa-
ciente biopsia rectal por aspiracion, con deteccién
histoquimica de actividad de colinesterasa, para confirmar
el diagnéstico.

BIOPSIA RECTAL

El diagnéstico definitivo de la enfermedad de Hirschs-
prung se establece mediante la biopsia de la pared del rec-
to con la demostracion de la ausencia de células ganglio-
nares en los plexos de Auberbach y Meisner y con la
deteccion de una alta actividad de acetilcolinesterasa, un
hallazgo histopatologico complementario es la hipertrofia
de fibras nerviosas en la capa submucosa.

Cuando se realiza el procedimiento mediante técnica
de aspiracion, generalmente se toman dos o tres biopsias
a 2-3 cm de la apertura anal; si las biopsias se toman a
una distancia méas lejana, puede no diagnosticarse EH de
segmento ultracorto y si se toman a una distancia menor
puede establecerse un falso diagnéstico, ya que normal-
mente existe una zona cercana al ano de 1 a 3 cm que
carece de células ganglionares intramurales. La biopsia rec-
tal por aspiracién tiene una sensibilidad de 93% (intervalo
de confianza de 88% a 95%) y una especificidad de 98%
(intervalo de confianza de 95% a 99%).?

La biopsia de espesor total, continta siendo la prueba
de mayor certeza diagnostica en la enfermedad de Hirschs-
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prung (sensibilidad y especificidad cercanas a 100%), en
ella se incluye la mucosa rectal, la submucosa y la capa
muscular subyacente; sin embargo, se requiere la realiza-
cion del procedimiento bajo anestesia general y la sutura
del sitio en donde se tomé la biopsia.™ Las posibles com-
plicaciones, con este procedimiento, son la perforacién
intestinal, la hemorragia y la infeccion.

Algunos autores sefialan la necesidad de realizar, por lo
menos, las tres pruebas diagnosticas principales, para esta-
blecer con mayor certeza el diagnostico de enfermedad de
Hirschsprung'®

CONCLUSIONES

La enfermedad de Hirschsprung es un padecimiento ca-
racterizado por constipacién severa secundaria a aganglio-
sis de una porcién del colon. Los procedimientos de diag-
néstico tienen diferente sensibilidad y especificidad, dentro
de las pruebas mas confiables se encuentran la manome-
tria ano-rectal y la biopsia rectal.
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