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Resumo

Objetivo: Relatar um caso de doenca de Hirschsprung em um paciente de 23 anos, diagnosticado
na Santa Casa de Misericdérdia de Andpolis, Goids. Descricdo do caso: Paciente do sexo feminino,
23 anos, com histdria de distensdo abdominal, parada de eliminacdo de fezes. Constipa¢do
intestinal desde o nascimento, com necessidade de uso de laxantes orais para evacuag¢do. Bidpsia
retal evidenciou a auséncia de células ganglionares, além de hiperplasia de filetes nervosos e
discreta hipertrofia da camada muscular prépria da mucosa retal, confirmando uma forma ultra-
curta de aganglionose. ConclusGes: Torna-se evidente a importancia em saber reconhecer os
sinais e sintomas desta doenga o que permite, assim, o diagndstico precoce da doenga de
Hirschsprung de forma a trazer uma melhora na qualidade de vida do paciente.

Abstract

Objective: To report a case of Hirschsprung's disease in a 23-year-old patient, diagnosed at the
Santa Casa de Misericdrdia Hospital in Anapolis, Goias. Case description: A 23-year-old female
patient with a history of abdominal distension and intestinal constipation since birth, with the
need to use oral laxatives for evacuation. Rectal biopsy revealed the absence of ganglion cells, in
addition to hyperplasia of nervous fillets and discrete hypertrophy of the muscular layer itself of
the rectal mucosa, confirming an ultra-short form of aganglionose. Conclusions: The importance
of recognizing the signs and symptoms of this disease is evident, which allows the early diagnosis
of Hirschsprung's disease in order to bring an improvement in the patient's quality of life.
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A doenca de Hirschsprung (DH)
caracteriza-se pela auséncia congénita de
células ganglionares parassimpaticas nos plexos
submucoso e mioentérico do intestino,
afetando principalmente a porcao
retossigmaide do intestino grosso.’

Clinicamente, os sintomas da DH
geralmente se apresentam imediatamente apds
0 nascimento, com auséncia de eliminacdo do
mecbnio nas primeiras 48 horas de vida,
vOmitos e distensdo abdominal, e, portanto, os
pacientes sdo frequentemente diagnosticados
no inicio da infancia. Para criancas mais velhas, a
constipagdo crénica desde o nascimento e a
distensdo abdominal sdo sintomas cldssicos da
DH.?

Nos paises desenvolvidos, entre 80 e
90% dos casos de DH sdo diagnosticados no
periodo neonatal e o procedimento
abaixamento transanal endorretal do colo é
realizado durante o periodo neonatal ou na
infancia. No entanto, na maioria das unidades
de saude nos paises em desenvolvimento,
muitas vezes ha atraso no diagndstico, e é por
isso que criangas mais velhas e adultos as vezes
apresentam essa condicao.?

O objetivo deste trabalho é relatar um
caso de DH em um paciente de 23 anos,
diagnosticado na Santa Casa de Misericdrdia de
Anapolis, Goids. O curso clinico, assim como a
idade avancada na qual o diagndstico foi
estabelecido, sao as razbes pelas quais esse
caso € relevante.

Paciente do sexo feminino, 23 anos,
proveniente de Anapolis-GO, admitida no
pronto socorro com histdria de distensdo
abdominal, parada de eliminacdo de fezes ha 15
dias. Referia flatos e negava vomitos. Negava
febre.

Relata que desde o nascimento havia
constipagao intestinal, com necessidade de uso
de laxantes orais para evacuacdo. Refere
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histéria de laparotomia ha um ano devido
quadro de distensdo abdominal, na qual
segundo relato do cirurgido, foi evidenciado
distensdao importante de cdlon transverso e
descendente, hiperemia em apéndice cecal e
foi, entdo, realizado apendicectomia. Paciente
refere morar em fazenda.

Ao exame fisico a paciente
apresentava-se emagrecida com sinais de
desnutricao grave e com abdémen globoso e
hipertimpanico.

Foi solicitado uma radiografia de
abdémen e tomografia de abdémen, a qual
identificou importante distensdo de cdélon e,
assim, iniciado tratamento clinico para semi-
oclusdo intestinal. Paciente respondeu ao
tratamento inicial, apresentando evacuac¢fes e
melhora da distensdo. Foi solicitado, também,
sorologia para Doenca de Chagas, a qual veio
negativa.

A hipétese de DH foi proposta; assim,
uma manometria anorretal foi solicitada, mas
seu resultado foi inconclusivo devido a falta de
cooperagao do paciente. Em seguida, realizou-
se uma bidpsia retal, na qual o relatério do
patologista confirmou a auséncia de células
ganglionares, com hiperplasia de filetes
nervosos, discreta hipertrofia de muscular
propria, confirmando uma forma ultracurta de
aganglionose. Paciente durante internagdo
evoluiu com pneumonia nosocomial, pouca
resposta ao tratamento e evoluiu para ébito no
sexagésimo sexto dia de internagdo hospitalar.

A doenca de Hirschsprung (DH) é uma
malformag¢do do intestino distal, caracterizada
pela auséncia de células ganglionares,
comecando no esfincter anal interno e
estendendo-se de forma proximal em
comprimentos varidveis. A causa dessa
aganglionose permanece incerta, mas tem sido
atribuida a uma falha na migracdo ou
diferencia¢do das células da crista neural, que
pode ser  resultado de alteracdes
microambientais ou da destrui¢do de neurdnios
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entéricos secunddrios a lesdao isquémica ou
imunoldgica. A auséncia de plexos neurais
mioentéricos resulta em um desequilibrio da
inervacdo intestinal, com prejuizo da producado
local de dxido nitrico e estimulacdo colinérgica
extrinseca excessiva, levando a um espasmo
permanente do segmento aganglionar.’

A doenga congénita mais comum que
se apresenta com disfun¢ao motora intestinal é
a DH. Sua incidéncia varia entre 1: 5000 e 1:
10000 nascidos vivos. Em um estudo realizado
no Canadd de 1991 a 2014, a incidéncia é de 1
caso em 4.868 nascidos vivos.?

A maioria dos casos de DH ¢é
espordadica, no entanto, 20% estdo relacionados
a histéria familiar. Desde 1990, a maioria dos
pesquisadores se concentra nos raros casos
familiares e nos pacientes sindrémicos. A
andlise de ligacdo foi conduzida em grandes
familias com DH multi-geracionais,
mapeamento de homozigose em familias com
DH consanguineas, andlise de par de irmaos em
pequenas familias nucleares e populacbes
geneticamente isoladas para procurar alelos
ancestrais herdados e hapldtipos
compartilhados que potencialmente carregam
mutagoes.*

Em 80-85% dos casos de DH, a regido
aganglionar é limitada ao reto e ao cdlon
sigmoide, sendo essa forma de doenca
classificada como doenca de segmento curto. A
doenca de segmento longo ocorre em até 20%
dos casos e é caracterizada por aganglionose
que se estende proximalmente ao cdlon
sigmodide. A agangliononise colbnica total é
rara, ocorrendo em 3-8% dos pacientes. Outra
variante rara é a doenga do segmento ultra-
curto, afetando exclusivamente o reto distal.?

A porcao do intestino adjacente a
regidao aganglionar com reduzida densidade
neuronal entérica é denominada zona de
transicdto, e estd sempre localizada
cranialmente a regido aganglionar. A zona de
aganglionose resulta em contracdo ténica do
intestino  afetado, levando a sintomas
obstrutivos.?

135

O diagndstico baseia-se, inicialmente,
em investiga¢ao radiografica, em que o enema
com contraste soldvel em 3agua permite o
diagndstico em grande numero de casos. No
enema, uma zona de transicdo fornece uma
sensibilidade diagndstica de 75% a 85% e uma
especificidade de 95% a 96%.°

A manometria anorretal convencional
é utilizada para auxiliar no diagndstico da DH,
com sensibilidade e especificidade diagndstica
de aproximadamente 80% e 95%,
respectivamente. O reflexo inibitério retoanal
inadequado (RAIR) é considerado uma medida
importante da DH.®

Bidpsias retais sao o padrao-ouro para
o diagndstico. Os métodos de coloracdo de
rotina sdo a hematoxilina-eosina (HE) e a
histoquimica com acetilcolina-esterase (AChE).
Estudos recentes revelaram varios novos
marcadores imuno-histoquimicos Uteis. Estudos
utilizando a imuno-histoquimica da calretinina
(CR) melhoraram a acurdcia diagndstica da DH
nos casos em que os resultados anteriores nao
eram conclusivos.’

Em 80% dos «casos, a DH ¢&
diagnosticada no primeiro ano de vida. Este
disturbio é incomum na adolescéncia e na idade
adulta e, quando presente nessa faixa etdria,
geralmente aparece como uma doenga do
segmento ultracurto. No entanto, casos leves
de DH podem postergar um diagndstico
precoce, seja por falta de sintomas, seja por ma
interpretagdo dos sintomas. Nesses casos, €
comum um certo grau de constipacdo de
intensidade  flutuante, com o fecaloma
caracterizando a progressdo clinica, estando,
também, frequentemente  associado a
alteraces na nutricdo e no crescimento.®

Alguns pacientes atingem a idade
adulta sem o diagndstico dessa condicdo.
Normalmente, os  pacientes  procuram
assisténcia médica com uma longa histdria de
constipagdo, exigindo uso frequente de
laxantes. A frequéncia atual da doenca na idade
adulta é desconhecida, especialmente porque a
DH €é uma doenca negligenciada e



erroneamente diagnosticada neste grupo
etério.’

O paciente do caso em questdo
manifestava histéria de constipa¢do intestinal
de longa duracdo, progredindo para uso
frequente de laxantes e, em associacdo,
apresentava desnutricao.

O tratamento de escolha na DH é a
resseccao do segmento intestinal aganglionar
com preservacdo dos musculos do esfincter
anal. Procedimentos cirdrgicos transanal menos
invasivos recentemente estabelecidos podem
levar a melhores resultados no pds-operatdrio e
melhorar o resultado a longo prazo. Uma
revisao sistematica com metandlise
comparando a operacao de Duhamel com o
procedimento de abaixamento transanal
endorretal do colo mostrou beneficio similar no
tratamento da DH, embora existam diferencas
quanto ao tempo de internacao no pods-
operatdrio e a incidéncia de enterocolite.’

Na literatura, a mortalidade entre
pacientes com DH é varidvel, assim como o
tempo de seguimento em estudos publicados.
Antes da era do possivel tratamento cirtrgico
para DH, a taxa de mortalidade era muito alta e
apenas os pacientes com aganglionose de
segmento curto tinham alguma chance de
sobrevivéncia. Desde que o procedimento
cirdrgico se tornou disponivel na década de
1950, a taxa de mortalidade diminuiu
significativamente. ™

A evolugdo clinica da paciente foi
desfavoravel devido ao tempo de internacéo e a
exposicao a germes hospitalares, tendo esta
desenvolvido uma pneumonia nosocomial de
dificil controle. O quadro poderia ter sido
diferente caso tivesse sido diagnosticado de
forma precoce, e desta forma, tendo-se
instituido o tratamento cirdrgico corretivo mais
adequado. Fica claro, portanto, a importancia
de saber reconhecer os sinais e sintomas desta
doenca para que esta hipdtese seja aventada
nos quadros de sindrome de obstrucao
intestinal que se encaixam no perfil
epidemioldgico. Este conhecimento torna
possivel, assim, o diagndstico precoce da DH o
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que traz uma melhora na qualidade de vida
deste paciente.
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