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INTRODUCAO

A doenca de Hirschsprung (DH) ¢ uma neu-
rocristopatia causada por migragao, prolifera-
¢do, diferenciacdo e sobrevivéncia defeituosas
das células da crista neural, levando a agangli-
onose intestinal trazendo grande complicacdes
com o enterocolite, mega colon toxico e morte
(KLEIN & VARGA, 2020). E causada por um
defeito congénito de desenvolvimento do sis-
tema nervoso entérico (SNE) causando uma
evacuagao prejudicada devido ao mau funcio-
namento do SNE levando ao aparecimento de
distensdo abdominal, retardo na passagem de
mecOnio e constipacdo intratavel (GAO et al.,
2022).

Essa doenca ¢ caracterizada por suboclusdao
intestinal e auséncia de células ganglionares en-
téricas e o exame de biopsia da mucosa retal e
submucosa corados por H&E com imuno-histo-
quimicas para o marcador calretinina pode ga-
rantir uma acuracia diagnostica de 90% e de-
monstrar o plexo ganglionar em intestinos com
inervacao normal auxiliando no diagnoéstico da
doenca (SERAFINE et al., 2023).

A DH causa uma aganglionose colonica dis-
tal de extensao variavel, possuindo uma inci-
déncia de aproximadamente 1 em 5.000 nasci-
mentos, com predominancia masculina po-
dendo afetar qualquer segmento do intestino
grosso até o esfincter anal interno de 4:1 na do-
enca de Hirschsprung retossigmoide (KYRK-
LUND et al, 2020; GAO et al.,, 2022). A DH
pode causar instabilidade clinica e levar a crian-
ca a morte. Dessa forma, o objetivo deste tra-
balho foi realizar uma revisao narrativa sobre a
DH em criangas.

METODOLOGIA

Foi realizada uma revisdo danarrativa dali-
teratura nas bases de dados Embase, PubMed,

Science Direct, Bireme e Google Académicono
periodo de margo a junho de 2024 utilizando os
termos doenca de Hirschsprung and crianga,
palavras chaves com uso de operador booleano
and e or. O periodo dapesquisa foideterminado
através dos ultimos 20 anos e como critérios de
inclusdo artigos completos e disponiveis nas
bases acima, foram excluidos artigo de revisao,
cartas ao editor, enciclopédia, livros, metand-
lise e resumos.

Foram excluidos também estudos com gra-
ves problemas metodologicos, bem como estu-
dos avaliando terapias alternativas ou nao Mi-
nistério da Saude Secretaria de Atengaoa Saude
disponiveis no Brasil, estudo da base eletronica
UpToDate e artigos pagos com dificuldade de
acesso fora do portal de periddicos CAPES de
acesso livre através de [ES e hospitais de ensino
publico.

FISIOPATOLOGIA

A DH, também conhecida como megacdlon
congénito, ¢ uma condi¢cdo congénita caracteri-
zada pela auséncia de células ganglionares nos
plexos nervosos intramurais do intestino distal,
mais comumente no colon. Essa auséncia afeta
a motilidade intestinal e resulta em obstrucao
funcional (BUTLER TJADEN & TRAINOR,
2013).

Durante o desenvolvimento embrionario,
células da crista neural migram caudalmente
para formar os plexos de Auerbach, controla a
defecacdo, coordenando as contra¢des muscu-
lares que relaxam o esfincter anal interno e con-
traem o reto para expulsar as fezes (mioenté-
rico) e Meissner, controla os movimentos peris-
talticos do intestino, que misturam e impulsio-
nam o conteudo intestinal (submucoso) no in-
testino. Na DH, h4d uma falha na migragcdo ou
sobrevivéncia dessas células para as regides
distais do intestino, resultando na auséncia des-
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sas células
(AMIEL et al., 2007).
A aganglionose pode variar em extensao,

ganglionares ou aganglionose

afetando desde um pequeno segmento do reto
até partes maiores do codlon. O segmento agan-
glidnico ¢ incapaz derealizar peristaltismo ade-
quado devido a falta de inervagdo correta, le-
vando a contrac¢ao tonica e obstru¢do funcional
(AUSTIN, 2012).

O sistema nervoso entérico (SNE) ¢ deri-
vado de uma populacdo de células migratorias
multipotentes chamada crista neural, e a forma-
¢do de um SNE funcional requer coordenagao
dasobrevivéncia, migracao, proliferagao e dife-
renciacao dessas células progenitoras dentro do
trato gastrointestinal. Eventos que interrompam
esses processos podem levar a DH. Por exem-
plo, um atraso ou interrup¢do da migracdo das
células da crista neural pode resultar na falha
das células da crista neural entérica em atingir
sua posicao intestinal distal correta. Alternati-
vamente, as células da crista neural podem ndo
sobreviver, proliferar ou diferenciar-se apds a
migracao, devidoa anormalidades no microam-
biente (BUTLER TJADEN & TRAINOR,
2013).

A auséncia de células ganglionares em um
segmento do intestino grosso impede a peris-
talse normal nesta regido. O segmento afetado
se torna distal e dilatado, enquanto a porcao
proximal do intestino se contrai e se torna hi-
pertrofica. A obstrucdo funcional leva ao acu-
mulo de fezes, gases e liquidos no intestino,
causando os sintomas da doenca (KLEIN &
VARGA, 2020).

FATORES DE RISCO

A DH ¢ uma condicdo genética complexa
desencadeada por alteragdes em diversos genes
raros, os quais tém baixa penetragdo e expres-
sao variavel. Sendo assim, individuos portado-

res de multiplas variantes patogénicas enfren-
tam um risco consideravelmente mais elevado
quando comparados aqueles com menos dessas
variantes prejudiciais (TILGHMAN et al,
2019).

A Sindrome de Down afetade 2 a 16% dos
pacientes com DH. Em contrapartida, a incidén-
cia da DH na Sindrome de Down ¢ inferior a
1%, embora o risco global de DH seja conside-
ravelmente maior nesse grupo do que na popu-
lacao em geral (MENEZES & PURI, 2005).

Além disso, a DH esta relacionada a varias
sindromes monogénicas distintas, como: sin-
drome de Bardet-Biedl; hipoplasia cartilagi-
nosa Sindrome de hipoventilagdo central con-
génita (CCHS); disautonomia familiar; neopla-
sia enddcrina multipla tipo 2; sindrome de
Mowat-Wilson; sindrome de Smith-Lemli-
Opitz; sindrome de Waardenburg (MCKE-
OWN et al, 2013).

No caso da Sindrome de Down, da Sin-
drome de Bardet-Biedle da CCHS, o gene RET
atua como um modificador do fenotipo de Hirs-
chsprung. A avaliagdo com um geneticista cli-
nico ¢ fundamental para pacientes com carac-
teres ticas sindromicas, anomalias ou mesmo
sem anomalias aparentes associadas (MCKE-
OWN et al., 2013).

Nas formas nao sindromicas, a transmissao
da doenga de segmento longo geralmente segue
um padrao de herancga autossomica dominante,
enquanto a doenga de segmento curto normal-
mente esta associada a heranca autossomica re-
cessiva ou multifatorial (MOORE & ZAAHL,
2009).

MANIFESTACOES CLINICAS

As principais manifesta¢des clinicas no pe-
riodo neonatal podem ser representadas pela tri-
ade composta por retardo na eliminagao de me-
conio, distensdao abdominal progressiva e vomi-

53|Pagina




tos, sendo muitos desses sinais ¢ sintomas asso-
ciados entre si ou a outras ocorréncias, princi-
palmente constipacdo intestinal cronica e diar-
reias. Além disso, os pacientes podem cursar
com sintomas mais graves, exemplificados por
enterocolite e perfuracdo intestinal. A elimina-
cdo de fezes explosiva apods o toque retal € con-
siderada uma caracteristica exclusiva dadoenca
(VILLAR et al.,, 2009).

Todos esses sintomas, que por muitas vezes
aparecem mais na fase precoce, ndo sao exclu-
sivos desse periodo, também podendo aparecer
tardiamente. Reconhecer as doencas antes do
inicio das complicagdes torna-se essencial para
reduzir a taxa de morbidade e mortalidade dos
pacientes que possuem a DH (GILBERT et al.,
2009).

A DH possui algumas associa¢des relevan-
tes, como a relacdo com o sexo masculino sen-
do mais predominante, além do déficit na pon-
deral e/ou estatural no desenvolvimento da
crianga (BIGELLI ez al., 2002).

Outro fator importante ¢ que had bastante
correlagdo da DH a alteragdes genéticas, princi-
palmente a Sindrome de Down, pelo desenvol-
vimento do sistema nervoso entérico ser afe-
tado quando ha Trissomia do 21 (MOORE,
2018).

DIAGNOSTICO

A ultrassonografia pré-natal pode demons-
trar distensdo dealgas intestinais fetais podendo
antecipado o diagnostico de distrbio intestinal
(ROMANELLI et al, 2016).

As Bidpsias retais sao o exame padrao-ouro
para o diagndstico quando corado por hemato-
xilina-eosina (HE) e realizada a imunohistoqui-
mica com acetilcolina-esterase (NETO et al,
2018.). Diversos trabalhos demonstram que
marcadores imuno-histoquimicas como a calre-
tinina melhoraram a acurdcia diagndstica da

DH (DE ARRUDA LOURENCAO et al,
2014.).

Em estudos realizados no Rio de Janeiro os
autores verificaram que 55 criancas, 81,8% des-
tas tiveram o diagnostico de DH sugerido pelo
resultado do enema baritado ¢ em 18,2% o
exame foi contraindicado devido as mas condi-
¢oes clinicas. Considerando apenas a populagao
de recém-natos, o enema baritado foi feito em
22, mostrando-se 6 conclusivo em 17 (77,2%)
(RODRIGUES et al, 2011). A acuracia dos
exames radiologicos no diagnostico de DH na
presente série de casos foi de 81,8%, muito sa-
tisfatoria quando comparada, por exemplo, a es-
tabelecida em 67,9% por 7 outro estudo reali-
zado, contudo os resultados de forma geral
mostram que os achados radioldgicos cléassicos
podem nem sempre estar presentes, dificul-
tando o diagndstico (RODRIGUES et al,
2011).

TRATAMENTO

O tratamento da DH, em suas formas curta,
classica e longa, ¢ cirirgico e muitas técnicas
foram desenvolvidas. Os objetivos sdo ressecar
o segmento aganglionar do célon, trazer o in-
testino ganglionar normal para perto do anus e
preservar a fun¢do do esfincter anal interno,
para que haja a restauracdo da continuidade in-
testinal normal (LALL ez al, 2000).

As técnicas cirurgicas mais comumente uti-
lizadas sdo as de Swenson, Duhamel e Yancey-
Soave (KARLSEN et al, 2022). A escolha entre
eles geralmente ¢ baseada na preferéncia do ci-
rurgido, comprimento da secdo intestinal afe-
tada e anormalidades associadas, uma vez que
os resultados em longo prazo e as taxas gerais
de complicacdes sdo semelhantes (LALL et al.,
2000; MENON et al., 2022).

O objetivo do abaixamento de Swenson ¢
retirar todo o colo acometido, com anastomose
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coloanal, acima do esfincter anal (DE LA
TORRE & LANGER, 2010). A técnica de Du-
hamel envolve deixar o coto retal aganglionico
preservado e o célon ndo acometido ¢ abaixado
posterior ao reto, em que as duas paredes sao
unidas por meio de grampeamento linear, para
criar um limen (DAVIDSON et al.,, 2022). A
técnica de Soave, € uma das técnicas mais utili-
zadas por cirurgides do mundo todo e encontra-
se como Otima alternativa para a realizagdo por
videolaparoscopia (DE LA TORRE & LAN-
GER, 2010).

Atualmente, para tratar a DH do retossig-
moide, os dois procedimentos cirargicos mais
frequentemente realizados sdo as abordagens
transanais totais (TERPT) e pull-through en-
dorretal laparoscépica (LERPT) (KARLSEN et
al., 2022).

Nos ultimos anos, técnicas minimamente
invasivas, como abordagens laparoscopicas e
assistidas por robdtica, ganharam popularidade
devido as suas vantagens potenciais, incluindo
reducdo da dor pés-operatoria, melhores resul-
tados cosméticos e internagdes hospitalares
mais curtas (MENON et al., 2022; PINI PRA-
TO et al.,, 2020).

COMPLICACOES DA DOENCA

As principais complicagdes cirirgicas da
DH sao sepse, enterocolite e obstrugdo intesti-
nal, sangramento e distirbios de defecacdo
(VILLAR et al, 2009).

As complicagcdes poOs-operatdrias ocorrem
em mais de 50% (cinquenta por cento) dos ca-
sos, podendo manifestar logo em seguida ou
apos algum tempo. Entre estas, segundo Little,
a mais recorrente € a enterocolite, ficando a
constipacdo em segundo lugar e a obstrucdo in-
testinal em terceiro (LITTLE & SNYDER,
2008). No pds-operatério da DP, um estudo re-
alizado em 2012 inferiu que os pacientes opera-

dos apresentaram funcdo intestinal menor que
as pessoas nao acometidas pela doenca, sendo
possivel observar constipacdo e incontinéncia
fecal como complicagdes mais relevantes (RIN-
TALA & PAKARINEN, 2012).

Recentemente, utilizando esses estudos an-
teriores como premissa, uma pesquisa analisou
160 criancas que se submeteram ao procedi-
mento de Soave transabdominal por megacolon
congénito, no qual as complicagdes mais preva-
lentes foram a enterocolite e a constipacao,
ocorrendo com 24 pacientes cada, o equivalente
a 15% do espago amostral (ASKARPOUR et
al., 2019). Concluiu-se que a causa provavel da
enterocolite estaria associada a resposta infla-
matoria local e sistémica precedida por prolife-
ragdo deorganismos invasores damucosa intes-
tinal; ja a constipagdo ocorreria pelo baixo pe-
ristaltismo retal associado a uma grande pres-
sao anal de repouso (KESHTGAR etal., 2003).

Diante do exposto, um expressivo nimero
de pacientes pode permanecer com dificuldade
de evacuagdo e constipagdo mesmo apds inter-
vengao cirurgica. Esses problemas podem per-
sistir durante a fase adulta, podendo resultar em
dificuldades psicoldgicas e sociais, tais como
aceitacdo dapropria imagem e baixa autoestima
(GILBERT et al., 2009).

CONSIDERACOES FINAIS

A DH quando identificadae tratadaadequa-
damente o paciente evolui bem com bom prog-
nostico, porém ha risco de problemas po6s-ope-
ratorios como incontinéncia ¢ obstru¢do, mas
com reabilitacdo adequada o paciente podeevo-
luir com melhora significativa. A principal
complicacdo temida ¢ a enterocolite, porém
com reabilitacdo adequada e seguimento com a
enfermagem e fisioterapia e acompanhamento
médico adequado esses pacientes podem ter
uma funcdo sexual, satisfacdo social e quali-
dade de vida relativamente normal.
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