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RESUMO

A doenca de Hirschsprung (DH) é definida como um disturbio da motilidade intestinal
causada pela falha das células da crista neural em migrar durante o desenvolvimento
intestinal fetal. Ndo ha sinais radioldgicos patognoménicos da afeccdo e o diagndstico
definitivo somente pode ser obtido pelo estudo histopatoldgico. Alguns pacientes
podem apresentar a doenca em sua forma menos grave e, neste caso, o diagndstico é
tardio. A intervencdo cirurgica imediata é de maxima importancia e tem como principais
objetivos ressecar o segmento afetado do reto e célon, trazer o intestino ganglionar
normal para uma anastomose no reto distal, proximo ao anus, e resguardar a funcdo do
esfincter anal interno. Por meio dos relatos de casos, pretende-se apresentar os
aspectos clinicos que requerem investigacdo para a doenca e elucidar a abordagem e o
tratamento realizado pela equipe médica de coloproctologia do Hospital Baleia. Tendo
como propdsito a divulgacdo de maiores informacgdes sobre o diagndstico precoce e
tratamento adequado para essa afecc¢do, o relato ird versar sobre duas pacientes do
sexo feminino, de 15 e 16 anos, portadoras de Doenca de Hirschsprung, com histérico
de constipacdo cronica, distensdo abdominal, codlicas frequentes, hdabito intestinal
prejudicado e tentativa de melhora dos sintomas com uso de laxativos, supositério e
clister. Ambas foram submetidas a retossigmoidectomia abdominal, para o tratamento.
A coleta de dados ocorreu por meio da analise dos prontudrios, apds autorizacao
declarada dos responsdveis e das pacientes. A pesquisa teve inicio apds a autorizacao
do Comité de Etica em Pesquisa do Hospital da Baleia, Declaragdo de Aceite em
Participar e aplicacdo de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. Também foi
realizada uma revisdao da literatura a fim de melhor compreensdo do quadro clinico
descrito. Através desses métodos, foram coletados dados importantes em relacdo aos
sinais e sintomas das pacientes, epidemiologia, fatores de riscos, propedéutica
adequada, opgbes de tratamento, evolucdo do quadro e possiveis impactos na
qgualidade de vida dos individuos.

Palavras-Chave: Doenca de Hirschsprung; Aganglionose Col6nica; Megacdlon
Congeénito.
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Diagnosis and Late Treatment of Hirschsprung's Disease:
Case Report.

ABSTRACT

Hirschsprung's disease (HSCR) is defined as a gastrointestinal motility disorder resulting
from defective migration of the neural crest cells during fetal intestinal development.
There are no pathognomonic radiological signs for such a condition, and definitive
diagnosis can only be obtained by histopathological examination. Some patients may
present a milder form of this disease, leading to late diagnosis. Immediate surgical
intervention is of utmost importance and its main objectives are resecting the affected
segment of the rectum and colon, bringing the normal ganglionated intestine to an
anastomosis in the distal rectum near the anus, and preserving the internal anal
sphincter role. Through medical case reports evaluation, it is aimed to present the
clinical aspects that require investigation for the disease under study and to elucidate
the approach and treatment carried out by the coloproctology medical team of the
Hospital Baleia, Belo Horizonte, Brazil. To disseminate further information regarding
early diagnosis and appropriate treatment for HSCR, the present work is focused on two
female patients, aged 15 and 16, diagnosed with Hirschsprung's disease, both with a
case history of chronic constipation, abdominal distension, frequent colic, impaired
bowel habits, and attempts to alleviate symptoms with laxatives, suppositories, and
enemas. Both patients underwent abdominal rectosigmoidectomy as a treatment. Data
was collected by analyzing medical records, following consent from the patients and
their legal guardians. It is worth mentioning that this research was only initiated after
obtaining approval from the Ethics and Research Committee of Baleia Hospital and
obtaining the Informed Consent and Acceptance Declaration from the patients and their
legal guardians. In addition, a literature review was also conducted to improve the
understanding of the described disorder. Through these methods, substantial data were
collected regarding patients' medical signs and symptoms, epidemiology, risk factors,
proper diagnostic procedures, treatment options, disease progression, and potential
impacts on individuals' quality of life.
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INTRODUCAO

A Doenca de Hirschsprung (DH) foi descrita pela primeira vez em 1888, pelo
médico dinamarqués Harald Hirschsprung. Sendo entdo definida como um disturbio da
motilidade intestinal, causado pela falha das células da crista neural em migrar durante
o desenvolvimento intestinal fetal. O destino destas células gliais intramucosas é
essencialmente desconhecido. Como consequéncia desta alteracdo congénita, hd um
defeito funcional no segmento aganglionar, resultando em uma regido aperistdltica e
espastica, constituindo um obstaculo ao livre transito intestinal (LOPEZ, 2021;

BADIZADEGAN, et al, 2014).

A doenca ocorre em aproximadamente 1 em cada 5.000 nascidos vivos e é mais
comum em homens do que em mulheres, em uma rela¢ao aproximada de 3:1. Sua
etiologia ainda é desconhecida, mas é considerada uma doenca multifatorial,
provavelmente causada por fatores ambientais e genéticos. Apesar da queda
consideravel da taxa de mortalidade nas ultimas décadas, ainda ha uma variacdo entre

1 e 10%. (LOPEZ, 2021; GRASNSTROM, COHN, WESTER, 2020; PRATO, 2011).

Nao ha sinais radioldgicos patognomonicos da afec¢do e o diagndstico definitivo
somente pode ser obtido pelo estudo histopatoldgico. O aspecto clinico que mais
contribui para o diagndstico é a sintomatologia, incluindo constipacdo e/ou obstrucido
intestinal distal nos primeiros dias de vida e, em quase todos os casos, desde o
nascimento. Além disso, vomitos biliosos, distensao abdominal, falha na passagem das
fezes e falha na eliminagdo de mecénio dentro de 48 horas apds o nascimento também

podem estar presentes (JARQY, et al, 2022; SANTOS, 2002).

Porém, em pacientes que apresentam a doeng¢a em sua forma menos grave,
pode ocorrer um diagnéstico tardio, por volta dos trés anos de idade, com histéria de
constipacao cronica e déficit de crescimento. Vale destacar que, apesar de incomum, o
paciente pode ter o diagndstico na idade adulta, sendo que os principais sintomas
apresentados serdo uma longa histéria de constipacdo refrataria sem incontinéncia

fecal, além de distensdo abdominal (LOPEZ, 2021).

O diagnéstico precoce da DH é desejavel, ja que a intervencdo cirdrgica imediata

é de maxima importancia. Os principais objetivos sdo ressecar o segmento afetado do
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reto e cdlon, trazer o intestino ganglionar normal para uma anastomose no reto distal,
préximo ao anus, e resguardar a fungdo do esfincter anal interno. E importante ressaltar
gue existem varias técnicas cirirgicas desenvolvidas, porém a escolha geralmente é
baseada na preferéncia do cirurgido, uma vez que as complica¢des e os resultados a

longo prazo sdo semelhantes (JARQY, et al, 2022; DA, et al, 2020).

Diante do exposto e das peculiaridades diagndsticas desta entidade, justifica-se
uma analise da Doenca de Hirschsprung. Assim, por meio dos relatos de casos, pretende-

se apresentar os aspectos clinicos que requerem investigacdo para a doenga

METODOLOGIA

No presente estudo foi realizada a coleta de dados no Hospital da Baleia, por
meio da andlise dos prontuarios. A pesquisa teve inicio apds a autoriza¢dao do Comité de
Etica em Pesquisa, e assinaturas da Declaracido de Aceite em Participar e aplicagdo do
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. O trabalho, de cunho observacional
descritivo, tem como meios de fundamentacdo tedrica uma revisdo bibliografica de
artigos e guias digitais publicados entre 2002 e 2023, nos idiomas portugués, inglés e

espanhol.

Para este estudo, a busca por publicacGes foi realizada por meio dos seguintes
descritores em ciéncia da saude (DECS): Doenca de Hirschsprung, Aganglionose Col6nica
e Megacdlon Congénito através da Biblioteca virtual em Saude (BVS), Scielo, Pubmed,
Medline, Cochrane e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude
(LILACS). Como critérios de inclusdo foram estabelecidos artigos e guidelines originais
em portugués, inglés e espanhol que se relacionassem com aspectos clinicos,
diagndstico e manejo da Doenca de Hirschsprung. Como critérios de exclusdo foram
estabelecidos artigos que ndao contemplassem o tema, que ndo apresentassem relagdo

significativa com os itens propostos ou que ndo ofereciam texto completo disponivel.

Apds a selecdo dos artigos, conforme os critérios de inclusdo e exclusdo
previamente definidos, foi realizada a leitura exploratéria do titulo e resumo. Os textos
gue se adequaram aos objetivos e ao tema de estudo foram analisados, finalizando com
a selecdo final e leitura interpretativa dos artigos escolhidos. Esta busca foi conduzida

no periodo de 2022 a 2023 pelos autores.
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RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 15 anos, proveniente de Belo Horizonte, compareceu
a sua primeira consulta no ambulatério de proctologia no hospital da Baleia em 2022,
com queixa de constipagdo intestinal desde o nascimento. Apresentava histdrico de
distensdao abdominal, cdlicas frequentes, habito intestinal prejudicado e tentativa de
tratamento com uso de laxativos, semanalmente, supositério e clister no minimo quatro

vezes ao ano.

Ao exame fisico, ndo apresentava altera¢des. Sendo assim, foi proposto a
realizacdo de colonoscopia e bidpsia retal que evidenciou achados morfolégicos
compativeis com escassez de células ganglionares. Foi necessaria a realizacdo de estudo

imunohistoquimico, confirmando o diagndstico da DH.

Passados todos os exames, quadro clinico persistente e falha na terapia
medicamentosa, foi realizada a cirurgia de reconstrucdo da Duhamel modificada.
Paciente evoluiu sem intercorréncias no ato operatério e com boa evolu¢do no pds-
cirdrgico.

Paciente de 16 anos, sexo feminino, proveniente de Jodo Monlevade,
compareceu ao atendimento do Hospital da Baleia em 2020, encaminhada pela Cirurgia
Pediatrica ja com o diagndstico de DH, demandando seguimento para tratamento de
Megacdlon Congénito. Apresentava o mesmo histérico clinico do caso descrito acima.
No primeiro atendimento apresentou os resultados da Manometria e do Enema Opaco
realizados em 2019, que na ocasido estabeleceram o diagndstico da dilatacdo do célon.
Para a continuidade do tratamento e devido a persisténcia dos sintomas, a paciente foi

submetida a colostomia.

Em junho de 2022 foi submetida a colonoscopia e tomografia computadorizada
de abdome e pelve. Ambos com os achados compativeis com a DH e sem outras
complicacoes perceptiveis. No més seguinte foi admitida no bloco cirdrgico para uma
retossigmoidectomia e fechamento de colostomia. Foi realizada reconstrucdo da
Duhamel modificada, sem intercorréncias e a paciente evoluiu bem apds a cirurgia. O
resultado do anatomopatolégico constou auséncia de células ganglionares em

segmentos de estenose no megacadlon.
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DISCUSSAO

A DH é uma anomalia congénita e na maior parte dos pacientes vai envolver
somente o reto ou o célon retossigmoide. Entretanto, de 5% a 10% dos casos, todo o
colon pode estar comprometido, sendo denominado como aganglionose col6nica total.
Somado a isto, é possivel que a afeccdo esteja correlacionada a uma predisposicao

genética (HARRINGTON, et al, 2019).

Existem mutagbes genéticas que estdao envolvidas na ocorréncia da doenga. A
maioria dos genes associados esta implicada nos principais processos de
desenvolvimento do sistema nervoso entérico: (1) a migracdo de células de crista neural
entérica e sua colonizacdo do mesénquima intestinal por, (2) sua proliferacdo, (3)
neurogénese e gliogénese e (4) formacao de plexos ganglionares. Sendo assim, a afec¢ao
estd atribuida aos defeitos de colonizacdo, proliferacdo e diferenciacdo do sistema

nervoso entérico (HEI HA, LUl e TAM, 2022).

A suspeita clinica normalmente acontece durante o primeiro ano de vida,
diminuindo sua prevaléncia com o avancar da idade. Neste disturbio é comum sintomas
como distensdo abdominal, vOmitos e constipacdo crénica. Porém, a sintomatologia
pode ser variavel, de acordo com o comprimento do intestino afetado, podendo
apresentar-se como uma obstrucdo funcional total em neonatos até a uma constipacao
crdnica em criancas mais velhas. (JAROY, et al, 2022; MAASSEL, OZGEDIZ e SALOMAO,
2021).

Em lactentes, no periodo neonatal, pode ser identificada a histéria de atraso na
eliminacdo de meconio e/ou obstrucdo intestinal parcial ou total. Sendo importante
uma atenc¢do maior em casos de febre, vdbmito ou diarreia, sangramento retal e
distensdo abdominal grave. Nos casos em que o diagndstico for tardio, o padrao clinico
mais comum é de uma crianca ou jovem com o histérico de obstipa¢ao cronica, atraso
do crescimento estatutoponderal, distensdo abdominal, vomitos e falhas em tentativas

terapéuticas (LANGER, 2013; JARQY, et al, 2022).

A doenca de Hirschsprung em adultos é geralmente apresentada com um
segmento aganglionar curto ou ultracurto porque apresenta sintomas relativamente

leves. E comumente diagnosticada erroneamente como constipacdao refrataria,

podendo passar despercebida devido ao célon proximal compensar o segmento imoével
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do cdlon, apresentando-se entdao como constipagdo cronica refrataria na idade adulta.
O diagndstico tardio tem uma alta prevaléncia geral no comprometimento de
incontinéncia fecal e baixa qualidade de vida. Procedimentos de acompanhamento
direcionados e baseados em evidéncias e cuidados transicionais sdo essenciais para
atender as necessidades de cuidados de longo prazo nesses pacientes (RAHARDJO,

NURZAMAN, et al, 2023; DAI, et al, 2020 ).

No exame fisico, deve-se atentar aos sinais de constipacdo cronica como,
distensdao abdominal, ruidos hidroaéreos ausentes ou diminuidos, massa fecal palpavel
no abdome, fissura anal e presenca de fezes impactadas no reto (RAMOS, PINTO e
SANFELICE, 2019). A suspeita diagndstica baseia- se, inicialmente, em histéria clinica
compativel. Para complementar a investigacdo, pode-se realizar o exame fisico
proctolégico, juntamente com exames de imagens, como a radiografia simples do
abdémen, enema opaco, manometria anorretal e como padrdo ouro a bidpsia da parede
intestinal e/ou retal. Os exames citados permitem a constatacdo da doenga na maioria
dos casos. Sendo assim, as principais caracteristicas da histéria, do exame fisico e da
avaliacdo radioldgica de um paciente podem permitir ao médico diferenciar a DH de

uma constipacao idiopdtica. (SANTOS, 2002; LEWIS, et al, 2003).

O megacdlon congénito pode apresentar na radiografia simples de abdome, uma
dilatacdo do célon descendente e transverso, podendo se estender até mesmo no célon
ascendente, alongamento e tortuosidade do sigmoide, o reto sem ar e as cupulas
diafragmaticas retificadas. No enema opaco a imagem observada deve ter segmento de
calibre normal (segmento denervado), uma zona como boca de funil (area de transigao)

e 0 segmento proximal grandemente dilatado (segmento normal) (SANTOS, 2002).

J4 na manometria anorretal observa-se que a distensdo do reto, além de ndo
provocar inibicdo dos esfincteres anal interno, provoca contragdes bruscas do mesmo,
com persisténcia de sua atividade tonica. Por ultimo, o resultado do exame
histopatolégico da bidpsia demonstra a inexisténcia dos ganglios mioentéricos de
Auerbach e do plexo de Meissner, ou seja, aganglionose parcial ou total da peca cirurgica
e um aumento dos nervos colinérgicos hipertréficos (RAMOS, PINTO e SANFELICE, 2019;
DUCI, et al, 2023).

Deve-se destacar que o diagnéstico precoce da DH, é fundamental para um
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tratamento correto e efetivo. Quando realizado, diminui impactos significativos na
qualidade de vida do paciente e evita complica¢gGes futuras, como a enterocolite. Nestes
casos, pode ocorrer em cerca de 25% dos pacientes e é potencialmente fatal. Portanto,
quando o diagndstico é tardio, a possibilidade de mortalidade aumenta (SIQUEIRA et al,

2009; ERCULIANI, et al, 2023).

Sabe-se que o tratamento da doenga de Hirschsprung é cirurgico. No entanto,
em razado das repercussodes clinicas, é importante a estabilizacdo do paciente antes da
intervencgao, principalmente nos casos em que existem sepse e enterocolite associada.
Neste sentido, alguns pacientes necessitam de reposicao hidroeletrolitica, sondagem
nasogdstrica e irrigacdes retais antes da realizacdo do procedimento cirdrgico
(PENALOZA, 2022). A técnica cirurgica deve contemplar a remocdo do segmento
aganglionico e reconstrugao do transito intestinal, levando o segmento ganglionar até o
anus, preservando assim a funcdo esfincteriana. Duhamel detalhou a técnica cirdrgica
que tem seu nome e que se tornou o procedimento operacional padrdao no mundo, com

otimos resultados.

A técnica consiste no abaixamento do célon por meio do espaco retro-retal, sem
disseccdo das paredes anterior e lateral do reto. O reto é aberto em sua parede
posterior, sendo realizado abaixamento do cdélon por este orificio com posterior

anastomose término lateral (SILVA; et al, 2021).

A abordagem cirdrgica é um importante fator de melhora na qualidade de vida
dos pacientes. Vale ressaltar que, aliado a isso, a comunicacdo adequada nos servicos
de saude, entre o médico e os familiares, é fundamental para o sucesso do
gerenciamento da enfermidade. Este aspecto muitas vezes é conhecido pelos

profissionais de saude, mas nem sempre é praticado. (GILBERT, MELLO e LIMA, 2010).
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CONCLUSAO

Diante do exposto, como ja relatado, os casos clinicos descritos ilustram duas
adolescentes com o diagndstico de DH, ambas com consequéncias importantes no
ambito pessoal e social. Sendo entdo evidente, a importancia dos profissionais médicos
em associar o conjunto de sinais e sintomas com a hipétese de DH, ndo somente em
todos os lactentes sintomdticos, mas também em criangas e adolescentes com histdria
clinica compativel de constipacao crénica.

Por isso, o diagndstico precoce é fundamental para o progndstico da doenga e,
consequentemente, influéncia de maneira positiva na qualidade de vida dos individuos.
Sendo assim, um elevado grau de desconfianca sobre casos suspeitos, depende do
conhecimento médico sobre a patologia. Paraisso, é essencial elucidar as manifestacdes
clinicas, abordagem e tratamento da doenca, com o objetivo de habilitar o profissional

para o diagndstico precoce da afeccdo.
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