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Doenca de Hirschsprung em Neonatologia: Um Relato de Caso
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Resumo. A doenca de Hirschsprung (DH) ou megac6lon congénito Submitted on:
caracteriza-se por uma malformago congénita do sistema nervoso entérico 08/15/2024
que leva a auséncia de células ganglionares no plexo submucoso e Accepted on:
mioentérico em variadas porc¢Bes do intestino. O artigo em questdo, tem 08/16/2024
como objetivo reportar um caso de DH em uma paciente recém-nascida.

Caracteriza-se por ser um estudo observacional, do tipo relato de caso, em Published on:
que as informagdes foram obtidas através do prontuario eletrénico de uma 08/19/2024

paciente pertencente ao Servico de Enfermaria Pediatrica de um hospital da
regido Norte do Rio Grande do Sul, fundamentado a partir de um
consentimento informado acerca do trabalho desenvolvido, assinado por
ambos os responsaveis legais da paciente. A paciente apresentava retardo na
eliminacdo de mecoOnio, vomitos e distensdo abdominal, sendo entéo
suspeitada a DH. O diagnostico se deu por meio da bidpsia de regido
seromuscular de sigmaide distal. Apos, foi realizado tratamento cirdrgico por
meio da confeccdo de colostomia temporaria. A paciente recebeu alta
hospitalar com melhora dos sintomas, com plano de construc¢ao do transito
intestinal no futuro. Por se tratar de uma doenca grave com grande impacto
na qualidade de vida, é importante o acompanhamento de equipe
multidisciplinar a fim de diagnosticar e tratar precocemente.
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Hirschsprung'’s Disease in Neonatology: A Case Report

Abstract. Hirschsprung's disease (HD) or congenital megacolon is characterized by a congenital
malformation of the enteric nervous system that leads to the absence of ganglion cells in the submucosal
and myenteric plexus in various portions of the intestine. The article in question aims to report a case of
HD in a newborn patient. It is characterized by being an observational study, of the case report type, in
which information was obtained through the electronic medical record of a patient belonging to the
Pediatric Nursing Service of a hospital in the North region of Rio Grande do Sul, based on an informed
consent regarding the work carried out, signed by both of the patient's legal guardians. The patient
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presented delayed elimination of meconium, vomiting and abdominal distension, and DH was then
suspected. The diagnosis was made through biopsy of the distal sigmoid seromuscular region.
Afterwards, surgical treatment was performed by creating a temporary colostomy. The patient was
discharged from hospital with improvement in symptoms, with a plan to improve intestinal transit in the
future. As it is a serious disease with a major impact on quality of life, it is important to be monitored
by a multidisciplinary team in order to diagnose and treat it early.

Keywords: Hirschsprung's Disease. Aganglionosis. Congenital Megacolon. Neonate.
Enfermedad de Hirschsprung en Neonatologia: Reporte de un Caso

Resumen. La enfermedad de Hirschsprung (EH) o megacolon congénito se caracteriza por una
malformacidn congeénita del sistema nervioso entérico que conduce a la ausencia de células ganglionares
en el plexo submucoso y mientérico en diversas porciones del intestino. El articulo en cuestion tiene
como objetivo reportar un caso de EH en un paciente recién nacido. Se caracteriza por ser un estudio
observacional, del tipo reporte de caso, en el que se obtuvo informacion a través de la historia clinica
electronica de un paciente perteneciente al Servicio de Enfermeria Pediatrica de un hospital de la region
Norte de Rio Grande do Sul, a partir de un consentimiento informado sobre el trabajo realizado, firmado
por ambos tutores legales del paciente. El paciente presentd retraso en la eliminacién del meconio,
vomitos y distension abdominal, por lo que se sospechd DH. El diagnoéstico se realizd mediante biopsia
de la region seromuscular sigmoidea distal. Posteriormente se realizd tratamiento quirdrgico creando
una colostomia temporal. El paciente fue dado de alta hospitalaria con mejoria de los sintomas, con plan
de mejorar el trénsito intestinal en el futuro. Al tratarse de una enfermedad grave y con gran impacto en
la calidad de vida, es importante su seguimiento por un equipo multidisciplinar para diagnosticarla y
tratarla precozmente.

Palabras clave: Enfermedad de Hirschsprung. Aganglionosis. Megacolon Congénito. Neonato.

INTRODUCAO

A doenca de Hirschsprung (DH) ou megaco6lon congénito caracteriza-se por uma malformacéo
congénita do sistema nervoso entérico que leva a auséncia de céelulas ganglionares no plexo submucoso
e mioentérico em variadas porc6es do intestino (Villar et al.,2009; Silveira et al., 2023). Na maioria dos
casos, aproximadamente 70%, a condi¢do € limitada ao reto sigmoide, mas pode se estender ao célon
descendente ou ate atingir todo o colon até o ceco (Siqueira et al., 2009). Assim, 0 segmento aganglionar
se torna aperistaltico, podendo ocasionar obstrucéo intestinal em neonatos e megaco6lon em criangas e
adultos (Villar et al.,2009; Silveira et al., 2023).

Em relacdo a epidemiologia da doenca, acredita-se que cerca de 1 a cada 5000 nascidos vivos
sdo acometidos, sendo quatro vezes mais comum no sexo masculino. O defeito geralmente ocorre de
maneira isolada porém pode estar associado a sindromes genéticas, sendo frequente a associagcdo com
sindrome de Down. Ainda, a DH apresenta um padréo de heranga complexo e multigénico influenciada

pelo sexo. Entre os genes mapeados, o gene RET (Receptor transmembrana com atividade tirosina-
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quinase) é considerado o principal em se tratando de suscetibilidade a doenga (Villar et al.,2009; Silva
et al, 2021).

As manifestacdes clinicas da doenca incluem distensdo abdominal, vémitos biliosos, constipacao
e auséncia de eliminacdo de mecdnio que ocorrem, em regra, nas primeiras 48 horas de vida (Silveira et
al., 2023). Por outro lado, quando o segmento acometido pela doenca € considerado de pequena
extensdo, o diagnostico pode ocorrer tardiamente na infancia e os sintomas geralmente incluem
constipacéo crbnica, distensdo abdominal, vomitos e atraso do crescimento (Nunes et al., 2016).

Quanto ao diagndstico, a biopsia da porc¢édo intestinal acometida é considerada o padrédo-ouro,
porém outros exames complementares podem ser realizados a fim de auxiliar. J& o tratamento, é
primariamente cirurgico a fim de corrigir o defeito e reconstruir o transito intestinal (Silveira et al.,
2023).

O objetivo deste estudo é reportar um caso de DH em uma paciente recém-nascida. Dada a
raridade da doenca, faz-se necesséria a discussao a fim de ampliar o conhecimento dos profissionais da

area da salde e auxiliar no diagnostico e tratamento corretos de maneira breve.

REFERENCIAL TEORICO

O referencial tedrico em um estudo engloba uma analise critica e organizada da literatura
relevante ao tema em questdo, proporcionando uma contextualizacdo tedrica e delineando os conceitos-
chave. Deve-se abordar de forma abrangente as teorias, modelos e pesquisas anteriores, identificando
lacunas, contradicfes e consensos na literatura que sejam pertinentes ao foco do estudo em

desenvolvimento.

METODOLOGIA

O presente estudo trata-se de um estudo descritivo e observacional, do tipo relato de caso. O
estudo em questdo baseou-se em informacdes coletadas a partir do prontuério eletrénico de uma paciente
pertencente ao Servigo de Enfermaria Pediatrica de um hospital da regido Norte do Rio Grande do Sul,
fundamentado a partir de um consentimento informado acerca do trabalho desenvolvido, assinado por
ambos 0s responsaveis legais da paciente, sendo assim permitida a divulgacao de informacdes clinicas
e laboratoriais. Ademais, foi realizada uma revisdo de literatura com foco em artigos cientificos,
publicados entre os anos de 2009 até os dias atuais, alem de publica¢des de casos clinicos similares, por

meio do qual foi possivel formular uma comparacéo e correlacionar as informagdes coletadas.
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APRESENTACAO DO CASO

RN de S.N.R. feminina, branca, nasceu no dia 23 de janeiro de 2024. Nascida de parto cesariana
por descolamento prematuro de placenta com idade gestacional de 32 semanas e 6 dias por
ultrassonografia obstétrica realizada no primeiro trimestre de gestacdo. Apresentou Apgar 9 e 10 nos
primeiro e quinto minuto, respectivamente. Peso ao nascimento de 17159 e comprimento de 40cm.
Histdrico materno e do pré-natal com gestacédo de alto risco devido a mée com sifilis adequadamente
tratada, tabagista e oligodramnio. Demais informacdes do pré-natal sem particularidades.

Ap06s o nascimento, devido & prematuridade, a paciente foi encaminhada ao servico de UTI
neonatal. Fez uso de CPAP, sem indicacdo de surfactante. Apresentou pouca diurese sendo necessario
push e furosemida e apos, urinou bem, porém com alteracdo da creatinina sérica. Também apresentou
quedas de saturacdo com bradicardia, sendo necessario uso de ventilagdo ndo invasiva. Paciente evoluiu
com distarbio eletrolitico e aumento de creatinina. Além disso, ndo tolerou alimentacdo via oral,
apresentando vomitos e distenséo abdominal, sendo deixada em NPO. Em seguida, foram solicitados
exames para maior investigacao.

Com 48 horas de vida, mantendo quadro clinico e sem elimina¢do de meconio, foi realizada
radiografia de abdome agudo demonstrando distensédo de algas intestinais (Figura 1). Assim, foi
realizado enema com saida de grande quantidade de fezes. Nos dias seguintes, manteve quadro de
distensdo abdominal e sem evacuacGes, sendo realizada nova radiografia de abdome agudo
demonstrando ainda distensdo de alcas intestinais. Demais exames laboratoriais sem alteracdes. Com
isso, a paciente foi mantida em NPO e foi solicitada avaliacdo da equipe de cirurgia pediatrica que

sugeriu fleets diarios e conforme observagdo indicaria novos exames de imagem e/ou biopsia.
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Figura 1. Radiografia de abdome com distensdo de alcas intestinais.

Fonte: os autores.

Com 17 dias de vida, ndo apresentando melhora do quadro, equipe cirdrgica encaminhou a
recém-nascida ao centro cirargico, onde realizou-se laparotomia para esclarecimento do caso. Durante
a cirurgia, foi identificado co6lon sigmoide dilatado e realizado. Além disso, foi confeccionada
colostomia em dupla boca. Apds, a paciente foi encaminhada novamente para o servi¢o de UTI neonatal
mantendo os devidos cuidados.

Nos dias seguintes, paciente permaneceu com colostomia funcionante e episddios de vémitos
cessaram apds adequacéo da dieta. Recebeu laudo anatomopatoldgico com tecido conjuntivo e muscular
exibindo vasos congestos e raras células sugestivas de células ganglionares e imunohistoquimica
apresentando aganglionose. Assim, foi possivel, junto as radiografias de abdome realizadas durante a
internacdo, confirmar o diagnostico de Doenca de Hirschsprung.

Com boa evolucdo da paciente, apds 34 dias de cuidados intensivos na UTI neonatal, recebeu
alta para enfermaria, onde permaneceu por mais dois dias. Na sequéncia, recebeu alta hospitalar com
bolsa de colostomia e orientagdo de acompanhamento em ambulatorio de prematuros e cirurgia

pediatrica em servico de referéncia, com plano de reconstrucdo de transito intestinal.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A auséncia de células ganglionares caracteriza a Doenca de Hirschsprung. Sendo o quadro clinico

no paciente neonatal composto por sintomas gastrointestinais, como: distensdo abdominal, vémitos e
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constipacdo. Um forte indicador da DH € o atraso na eliminacdo de mecénio nas primeiras 24 horas de
vida e esta presente em mais de 90% dos pacientes. Ainda, a gravidade da sintomatologia tem relacdo
com o tamanho do acometimento intestinal (Romaneli et al., 2016; Silveira et al., 2023).

Com a auséncia da eliminacdo de meconio, tem-se a suspeita de Doenca de Hirschsprung no
recém-nascido. A partir disso, por meio da clinica, exame fisico e exames complementares, tais como,
radiografia de abdome, manometria anorretal, enema opaco e bidpsia retal, é possivel confirmar o
diagnostico (Figueiredo, 2013). O padrdo ouro para diagnostico é feito por meio da bidpsia retal, onde
se observa, no laudo anatomopatoldgico, a auséncia de células ganglionares nos plexos submucoso e
mioentérico. A analise é realizada utilizando a coloragdo com hematoxilina e eosina. Ainda, podem ser
encontrados troncos nervosos hipertrofiados com liberacdo continua de acetilcolina no segmento
aganglionico. Com a utilizacdo de métodos histoquimicos é possivel detectar a acetilcolinesterase, com
alto valor preditivo positivo (Nunes, 2016).

Os demais exames podem, também, auxiliar no diagnostico. A radiografia de abdome, por sua
vez, é capaz de mostrar a dilatacdo das alcas intestinais, com ou sem nivel hidroaéreo, além de auséncia
de ar na pelve. Em sequéncia, é possivel a realizacdo do enema opaco, sem preparo intestinal, onde é
possivel observar o segmento nao inervado, porém de calibre normal, zona com sinal caracteristico, em
boca de funil, caracterizada como area de transicdo, e segmento proximal com dilatacdo significativa,
porém normal. Apesar da impossibilidade de visualizagdo desses sinais em recém-nascido, a retengédo
do bério de 24-36h sugere o diagnostico de Doenca de Hirschsprung (Santos, 2002).

A manometria anorretal, por sua vez, ainda que amplamente discutida em relacdo a sua
acuracidade, pode ser realizada. Na Doenca de Hirschprung, quando distendido o reto, ndo ha o reflexo
de inibicdo do esfincter anal interno, além de provocar contragBes bruscas e permitir a persisténcia de
sua atividade tonica (Santos, 2002).

Na paciente acima discutida, assim como observado na literatura, foi possivel suspeitar da
Doenca de Hirschsprung pela nédo eliminacdo do mecdnio. Ainda, a radiografia de abdome apresentou
significativa distensdo de alcas intestinais e nivel hidroaéreo, o que favorece o diagndéstico. A partir
disso, seguiu-se 0s passos da literatura em que se preconiza a realizacdo de biopsia retal como padréo-
ouro para diagnostico, onde foi possivel concluir que se trata de Doenca de Hirschsprung.

Em relagdo ao tratamento cirurgico, esse € considerado o principal tratamento e consiste em
remover a por¢do aganglionica do intestino e realizar anastomose com a porc¢do normal do anus. A
técnica para realizacdo desse procedimento € variavel, entre as opg¢des tem-se a pull-through transanal,
a pull-through de Swenson, a pull-through de Soave ou a pull-through de Duhamel. Todas as técnicas
citadas possuem vantagens e desvantagens, ficando a critério do cirurgido a melhor escolha. Objetiva-

se com a cirurgia a reconstrucdo da funcéo intestinal e a continéncia (Antunes, 2023). Por outro lado,
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algumas complicagbes encontradas sdo estenose de anastomose, enterocolite, constipacédo e
incontinéncia fecal. Algumas técnicas, por sua vez, possuem incidéncia de constipagdo maior que outras,
como o risco de constipacdo pds procedimento quando utilizada a técnica de Soave é 8,5 vezes maior
em relacdo a técnica de Duhamel (Martins et al., 2021).

Em relacdo a paciente do estudo, realizou-se laparotomia exploradora e diagnostica a fim de se
obter amostra de intestino para realizacdo de bidpsia. No momento do procedimento, assim como
apresentado anteriormente, foi confeccionado bolsa de colostomia em dupla boca para que se mantenha
até o momento da reconstrucdo intestinal em servico de referéncia de cirurgia pediatrica.

Outra possibilidade de tratamento, é o tratamento conservador com toxina butolinica no esfincter
anal interno, a qual age blogueando a liberacéo de acetilcolina na jungéo neuromuscular. Dessa maneira,
a eficacia dessa técnica é cerca de 66% com um efeito de 6,4 meses, ap0s a aplicacdo de 2,6 doses.
Assim, hd melhora dos sintomas obstrutivos, principalmente, além de ser mais segura e menos invasiva
que a terapéutica cirurgica (Minkes; Langer, 2000).

A importancia do diagndstico precoce e tratamento se da, principalmente, pela diminuicdo de
complicacdes, melhora do progndstico e aumento da qualidade de vida dos recém-nascidos acometidos

pela doenca (Penaloza, 2022).

CONCLUSAO

A doenca de Hirschsprung acomete diferentes porcdes do intestino, o que afeta diretamente a
qualidade de vida e acarreta diversas complica¢des para o individuo, entre elas, a morte, se ndo instituido
o0 tratamento precocemente. Logo, deve ser investigada em todas as criangas com dificuldade ou atraso
na eliminacdo de mec6nio no periodo neonatal, tal qual realizado no presente caso clinico.

Ainda, devido a raridade da doenca, faz-se necessario o conhecimento dos profissionais da area
da salde acerca da patologia a fim de reconhecer prontamente sua suspeita, descartar diagnésticos
diferenciais possiveis e diagnosticar precocemente. Tdo logo diagnosticada, o tratamento deve ser

instituido, garantindo, assim, uma maior sobrevida e melhor prognoéstico aos pacientes acometidos.
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