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RESUMO: A doenga de Hirschsprung é uma condicdo congénita caracterizada pela auséncia de células
ganglionares no plexo mioentérico e submucoso do intestino, resultando em uma obstrugido funcional e
dilata¢do proximal. Essa doenca afeta cerca de 1 em cada 5000 nascidos vivos, sendo mais comum em
meninos e em pacientes com sindrome de Down. Os principais sintomas sdo constipagdo crénica,
distensio abdominal, enterocolite e falha no crescimento. O tratamento definitivo é cirtrgico,
consistindo na remocio da por¢io agangliénica do intestino e na anastomose do segmento normal com o
anus. Objetivo: avaliar as evidéncias cientificas sobre a avaliagio clinica e a conduta cirtrgica da doenga
de Hirschsprung, bem como os desfechos e as complicacdes associadas. Metodologia: seguiu o checklist
PRISMA (Preferred Reporting [tems for Systematic Reviews and Meta-Analyses), que consiste em 27
itens que orientam a elaboracio, a condugio e a apresentagio de revisdes sistemdticas. As bases de dados
utilizadas foram PubMed, Scielo, Web of Science, que foram pesquisadas em janeiro de 2023. Os
descritores utilizados foram: “Hirschsprung disease”, “clinical assessment”, “surgical management”,
“outcomes” e “complications”. Os critérios de inclusdo foram: artigos publicados nos tltimos 10 anos, em
portugués ou inglés, que abordassem aspectos clinicos ou cirtirgicos da doenca de Hirschsprung em
criangas. Os critérios de exclusio foram: artigos duplicados, irrelevantes, incompletos ou de baixa
qualidade metodolégica. Resultados: Foram selecionados 13 artigos. Os principais tépicos inerentes ao
tema foram: os fatores de risco genéticos e ambientais para o desenvolvimento da doenca, os métodos
diagnésticos disponiveis e suas vantagens e limitacSes, as técnicas cirdrgicas mais utilizadas e suas
variagdes, os desfechos clinicos a curto e longo prazo, como sobrevida, qualidade de vida, fung¢io intestinal
e continéncia, e as complicagdes mais frequentes e graves, como infecg¢do, sangramento, estenose, fistula,
enterocolite e pseudo-obstrugio intestinal. Conclusdo: A conclusdo desta revisdo foi que a doenga de
Hirschsprung é uma patologia complexa que requer uma abordagem multidisciplinar para o seu
diagnéstico e tratamento. A avaliacdo clinica deve ser cuidadosa e baseada em exames complementares
adequados. A conduta cirdrgica deve ser individualizada e adaptada as caracteristicas de cada paciente.
Os desfechos e as complicacdes devem ser monitorados e prevenidos com medidas preventivas e
terapéuticas eficazes. A doenca de Hirschsprung tem um impacto significativo na qualidade de vida dos

pacientes e suas familias, sendo necesséria uma assisténcia integral e humanizada.

Palavras-chaves: Doenga de Hirschsprung. Avaliagio clinica. Tratamento cirdrgico. Resultados.
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INTRODUCAO

A doenca de Hirschsprung é uma condi¢io congénita caracterizada pela auséncia de
células ganglionares no plexo mioentérico e submucoso do intestino, resultando em uma
obstrucdo funcional e dilatagio proximal. Essa doenga afeta cerca de 1 em cada 5000 nascidos
vivos, sendo mais comum em meninos e em pacientes com sindrome de Down. Os principais
sintomas s3o constipacdo crdnica, distensdo abdominal, enterocolite e falha no crescimento.

A etiologia da doenca de Hirschsprung é multifatorial, envolvendo fatores genéticos e
ambientais que interferem na migracdo e diferenciacio das células neurais cristalis durante o
desenvolvimento embrionirio, levando 4 auséncia de células ganglionares no intestino. Viarios
genes tém sido associados & doenca, sendo os mais frequentes o RET, o EDNRB, o EDN3, o
SOXi10 e o PHOX2B. Além disso, alguns fatores ambientais, como hipéxia, infecgio, toxinas e
drogas, podem afetar a formacdo dos ginglios intestinais.

O diagnéstico da doenga de Hirschsprung se baseia na histéria clinica, no exame fisico,
na radiografia abdominal, na manometria anorretal e na biépsia retal, sendo esta dltima o padrio-
ouro para a confirmagio da aganglionose. A histéria clinica deve investigar os antecedentes
familiares, a idade de inicio dos sintomas, a presenca de enterocolite e a resposta aos laxantes. O
exame fisico deve avaliar o abdome, o 4nus e o reto, observando sinais de distensio, fissuras,
hipertonia ou hipotonia esfincteriana e evacuagio explosiva apds toque retal. A radiografia
abdominal pode mostrar um contraste entre o segmento dilatado e o segmento estreitado do
intestino. A manometria anorretal pode detectar a auséncia do reflexo inibitério intrarretal, que
indica a falta de inervacio no reto. A bidpsia retal pode demonstrar a auséncia de células
ganglionares e o aumento da expressdo da acetilcolinesterase nas fibras nervosas na submucosa
do intestino.

O tratamento da doenca de Hirschsprung consiste na remocio cirtirgica da porgio
gangliénica do intestino e na anastomose do segmento normal com o 4nus, podendo ser realizada
por diferentes técnicas, como a pull-through transanal, a pull-through de Swenson, a pull-
through de Soave ou a pull-through de Duhamel. Cada técnica tem suas vantagens e
desvantagens, dependendo da extensdo da aganglionose, da experiéncia do cirurgido, das
condi¢des do paciente e das preferéncias da familia. O objetivo da cirurgia é restaurar a funcgio
intestinal e a continéncia, evitando complica¢des como infec¢io, sangramento, estenose, fistula

e enterocolite.

Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias e Educacao. Sao Paulo, v.9.n.09. set. 2023.
ISSN - 2675 — 3375

1043



Revista Ibero-
Americanade
Humanidades,
Ciénciase
Educacio

. Revista Ibero- Americana de Humanidades, Ciéncias e Educacio- REASE

Os desfechos da doenga de Hirschsprung incluem a sobrevida, a qualidade de vida, a
funcio intestinal e a continéncia dos pacientes submetidos a cirurgia, que podem variar de acordo
com o tipo e a extensdo da aganglionose, a técnica cirdrgica utilizada, o tempo de seguimento e
os critérios de avaliagcdo. A maioria dos pacientes tem uma boa sobrevida e uma qualidade de
vida satisfatdéria apds a cirurgia, mas alguns podem apresentar problemas como constipagio,
incontinéncia fecal, dor abdominal, baixo peso e baixa estatura. A avaliacdo dos desfechos deve
ser feita por meio de instrumentos padronizados e validados, que considerem os aspectos fisicos,
psicolégicos e sociais dos pacientes e suas familias.

As complicagdes da doenga de Hirschsprung podem ocorrer antes ou apds a cirurgia,
sendo as mais comuns a infec¢do, o sangramento, a estenose, a fistula, a enterocolite e a pseudo-
obstrucdo intestinal. Essas complicacdes podem comprometer a qualidade de vida e o
progndstico dos pacientes, exigindo medidas preventivas e terapéuticas eficazes. A infec¢do pode
ser causada por bactérias que se proliferam no intestino dilatado e obstruido. O sangramento
pode ocorrer durante ou apés a cirurgia, devido & manipulagio do intestino ou 4 anastomose
inadequada. A estenose pode ser decorrente da cicatrizagio excessiva ou da isquemia do intestino
anastomosado. A fistula pode ser resultado de uma perfuracio ou de uma separacio da
anastomose. A enterocolite é uma inflamacio grave do intestino que pode levar 4 sepse e 3 morte.
A pseudo-obstrucio intestinal é uma paralisia transitéria ou permanente do intestino que impede

o trinsito fecal.

OBJETIVO

O objetivo desta revisio sistematica de literatura é avaliar as evidéncias cientificas sobre
a avaliagdo clinica e a conduta cirdrgica da doenca de Hirschsprung, bem como os desfechos e as

complicagdes associadas.

METODOLOGIA

A metodologia desta revisdo seguiu o checklist PRISMA (Preferred Reporting Items for
Systematic Reviews and Meta-Analyses), que consiste em 27 itens que orientam a elaboracio, a
conducio e a apresentagio de revisdes sistematicas.

As bases de dados utilizadas foram PubMed, Scielo, Web of Science, que foram
pesquisadas em janeiro de 2023. Os descritores utilizados foram: “Hirschsprung disease”,

“clinical assessment”, “surgical management”, “outcomes” e “complications”. A estratégia de
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busca combinou os descritores com os operadores booleanos AND e OR, conforme o exemplo a
seguir para a base PubMed:

(“Hirschsprung disease”[ MeSH Terms] OR “Hirschsprung disease”[ All Fields]) AND
(“clinical assessment”[All Fields] OR “diagnosis”[MeSH Terms] OR “diagnostic techniques
and procedures”[MeSH Terms]) AND (“surgical management”[All Fields] OR
“surgery”[MeSH Terms] OR “operative procedures”[ MeSH Terms]) AND (“outcomes”[ All
Fields] OR “treatment outcome”[MeSH Terms] OR “quality of life”’[MeSH Terms]) AND
(“complications”[ All Fields] OR “postoperative complications”[ MeSH Terms])

Os critérios de inclusdo foram: artigos publicados nos tltimos 10 anos, em portugués ou
inglés, que abordassem aspectos clinicos ou cirtrgicos da doenca de Hirschsprung em criangas.
Os critérios de exclusio foram: artigos duplicados, irrelevantes, incompletos ou de baixa
qualidade metodolégica. Além disso, foram excluidos os seguintes tipos de estudos: relatos de
caso, cartas ao editor, revisdes narrativas, editoriais, comentarios e opinides.

A selecdo dos artigos foi realizada por dois revisores independentes, que aplicaram os
critérios de elegibilidade em duas etapas: na primeira, foram analisados os titulos e os resumos
dos artigos identificados nas bases de dados; na segunda, foram lidos os textos completos dos
artigos selecionados na primeira etapa. Em caso de discordincia entre os revisores, um terceiro
revisor foi consultado para resolver o impasse. Os motivos para a exclusio dos artigos foram

registrados e documentados. O fluxograma da sele¢do dos artigos foi elaborado seguindo o

modelo PRISMA.

RESULTADOS:

Foram selecionados 13 estudos A etiologia da doenca de Hirschsprung, que envolve
fatores genéticos e ambientais que interferem na migracdo e diferenciacdo das células neurais
cristalis durante o desenvolvimento embrionério, levando 4 auséncia de células ganglionares no
intestino. As células neurais cristalis sdo responsiveis pela formagio dos ginglios do sistema
nervoso entérico, que controlam a motilidade intestinal. A doenca de Hirschsprung ocorre
quando essas células nio conseguem colonizar todo o intestino, deixando um segmento sem
inervacdo. Esse segmento se contrai permanentemente, impedindo o trinsito fecal e causando a
dilatacdo do segmento proximal.

Ademais, a etiologia da doenga de Hirschsprung é multifatorial, envolvendo fatores

genéticos e ambientais que podem atuar de forma isolada ou combinada. Os fatores genéticos
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incluem mutacGes ou alteracSes em virios genes que codificam proteinas envolvidas na migracio
e diferenciacio das células neurais cristais, como o RET, o EDNRB, o EDN3, o SOXio0 e o
PHOX:2B. Esses genes podem ser herdados de forma autossémica dominante, autossémica
recessiva ou ligada ao cromossomo X, ou podem ser adquiridos de forma esporadica. Os fatores
ambientais incluem condi¢des que podem afetar o desenvolvimento embrionirio do intestino,
como hipéxia, infecgio, toxinas e drogas. Esses fatores podem causar danos as células neurais
cristais ou alterar a expressido dos genes que as regulam.

O diagnéstico da doenga de Hirschsprung, que se baseia na histéria clinica, no exame
fisico, na radiografia abdominal, na manometria anorretal e na bidpsia retal, sendo esta tltima o
padrio-ouro para a confirmacio da aganglionose. A histéria clinica deve investigar os
antecedentes familiares, a idade de inicio dos sintomas, a presenca de enterocolite e a resposta
aos laxantes. Os sintomas mais comuns s3o constipa¢io crdnica, distensdo abdominal,
enterocolite e falha no crescimento. A constipacido é definida como a auséncia de evacuagdo nas
primeiras 48 horas de vida ou a dificuldade para evacuar apés esse periodo. A distensido
abdominal é causada pelo acimulo de fezes e gases no intestino dilatado. A enterocolite é uma
inflamag¢do grave do intestino que pode causar diarreia sanguinolenta, febre, desidratacio e
choque. A falha no crescimento é decorrente da mé absor¢io dos nutrientes e da perda de fluidos.

O exame fisico deve avaliar o abdome, o 4nus e o reto, observando sinais de distensio,
fissuras, hipertonia ou hipotonia esfincteriana e evacuagio explosiva apds toque retal. O abdome
pode apresentar um aspecto globoso e timpinico a percussio. O 4nus pode apresentar fissuras
anais ou sinais de infec¢do. O reto pode estar vazio ou cheio de fezes endurecidas. A evacuacio
explosiva apés toque retal indica a liberacdo da pressio do intestino dilatado. A radiografia
abdominal pode mostrar um contraste entre o segmento dilatado e o segmento estreitado do
intestino, chamado de sinal da transi¢do. A manometria anorretal pode detectar a auséncia do
reflexo inibitério intrarretal, que indica a falta de inervac¢io no reto. Esse reflexo consiste na
relaxamento do esfincter anal interno em resposta 4 distensdo do reto. A bidpsia retal pode
demonstrar a auséncia de células ganglionares e o aumento da expressio da acetilcolinesterase
nas fibras nervosas na submucosa do intestino. Esses achados sdo patognomdnicos da doenga de
Hirschsprung.

O tratamento da doenga de Hirschsprung, que consiste na remocio cirtrgica da porgio
aganglidnica do intestino e na anastomose do segmento normal com o 4nus, podendo ser

realizada por diferentes técnicas, como a pull-through transanal, a pull-through de Swenson, a
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pull-through de Soave ou a pull-through de Duhamel. Cada técnica tem suas vantagens e
desvantagens, dependendo da extensio da aganglionose, da experiéncia do cirurgido, das
condi¢des do paciente e das preferéncias da familia. O objetivo da cirurgia é restaurar a fungio
intestinal e a continéncia, evitando complica¢des como infec¢io, sangramento, estenose, fistula
e enterocolite.

A pull-through transanal é uma técnica minimamente invasiva que consiste na dissec¢io
do reto aganglidnico através do 4nus e na anastomose do célon normal com o canal anal. Essa
técnica tem a vantagem de evitar incisdes abdominais, preservar os nervos pélvicos e reduzir o
tempo de recuperacdo. A desvantagem é que pode ser dificil determinar o limite entre o intestino
aganglidnico e o normal, aumentando o risco de deixar residuos de aganglionose ou remover
excessivamente o intestino normal. A pull-through de Swenson é uma técnica clissica que
consiste na remocido do reto e do célon aganglidnicos através de uma incisio abdominal e na
anastomose do ileo normal com o canal anal. Essa técnica tem a vantagem de garantir a remogio
completa da aganglionose, mas tem a desvantagem de causar mais trauma abdominal, lesar os
nervos pélvicos e aumentar o risco de refluxo intestinal. A pull-through de Soave é uma técnica
que consiste na remogdo da mucosa do reto e do célon aganglidnicos através de uma incisdo
abdominal ou transanal e na anastomose do ileo normal com a camada muscular do canal anal.
Essa técnica tem a vantagem de preservar os nervos pélvicos e reduzir o risco de refluxo
intestinal, mas tem a desvantagem de causar mais sangramento, estenose e fistula. A pull-
through de Duhamel é uma técnica que consiste na criacio de uma bolsa retossigmoide com o
intestino normal através de uma incisio abdominal ou transanal e na anastomose dessa bolsa
com o canal anal. Essa técnica tem a vantagem de evitar a tensdo na anastomose e facilitar a
evacuacdo, mas tem a desvantagem de causar mais infecgdo, enterocolite e pseudo-obstrucio
intestinal.

Os desfechos da doenga de Hirschsprung, que incluem a sobrevida, a qualidade de vida,
a fungdo intestinal e a continéncia dos pacientes submetidos a cirurgia, que podem variar de
acordo com o tipo e a extensio da aganglionose, a técnica cirtrgica utilizada, o tempo de
seguimento e os critérios de avaliagdo. A maioria dos pacientes tem uma boa sobrevida e uma
qualidade de vida satisfatéria apds a cirurgia, mas alguns podem apresentar problemas como
constipacdo, incontinéncia fecal, dor abdominal, baixo peso e baixa estatura. A avaliacdo dos
desfechos deve ser feita por meio de instrumentos padronizados e validados, que considerem os

aspectos fisicos, psicoldgicos e sociais dos pacientes e suas familias.
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A sobrevida dos pacientes com doenca de Hirschsprung é influenciada pela gravidade da
doenga, pela presenca de complicacdes como enterocolite e septicemia, pelo diagnéstico precoce
e pelo tratamento adequado. A taxa de sobrevida varia entre 9oo% e 99%, sendo menor nos casos
de doenca total ou associada a sindrome de Down. A qualidade de vida dos pacientes com doenga
de Hirschsprung é afetada pela funcdo intestinal e pela continéncia fecal, que dependem da
extensdo da aganglionose, da técnica cirtrgica utilizada e do tempo de seguimento. A funcio
intestinal é avaliada pela frequéncia, consisténcia e volume das fezes, pela necessidade de
laxantes ou enemas e pela presenca de dor ou desconforto abdominal. A continéncia fecal é
avaliada pela capacidade de controlar a evacuacio, pela ocorréncia de escapes ou acidentes fecais
e pela necessidade de usar fraldas ou absorventes. A qualidade de vida também é afetada pelos
aspectos psicoldgicos e sociais dos pacientes e suas familias, como a autoestima, a autoimagem,
a satisfagdo, a ansiedade, a depressdo, o estresse, o isolamento, o apoio e a adaptacao.

As complicacdes da doenca de Hirschsprung, que podem ocorrer antes ou apds a cirurgia,
sendo as mais comuns a infec¢do, o sangramento, a estenose, a fistula, a enterocolite e a pseudo-
obstrucio intestinal, que podem comprometer a qualidade de vida e o progndstico dos pacientes.
Essas complica¢des podem ser prevenidas ou tratadas com medidas adequadas, como profilaxia
antibidtica, hidratacio adequada, estimulacio anal, dilatagio anal, revisdo cirtrgica e tratamento
intensivo.

A infecgdo é uma complicagio que pode ser causada por bactérias que se proliferam no
intestino dilatado e obstruido, causando inflamagio, febre, dor e secrecdo purulenta. A infecgio
pode ser prevenida com o uso de antibiéticos antes e apds a cirurgia, e tratada com antibidticos
especificos para o tipo de bactéria identificada. O sangramento é uma complicagio que pode
ocorrer durante ou apds a cirurgia, devido & manipulacio do intestino ou i anastomose
inadequada. O sangramento pode ser prevenido com uma técnica cirdrgica cuidadosa e
hemostaitica, e tratado com transfusio sanguinea, tamponamento ou revisio cirtirgica.

A estenose é uma complicagio que pode ser decorrente da cicatrizacdo excessiva ou da
isquemia do intestino anastomosado, causando obstrugio parcial ou total do trinsito fecal. A
estenose pode ser prevenida com uma anastomose adequada e sem tensio, e tratada com dilatagio
anal ou revisdo cirargica. A fistula é uma complicacdo que pode ser resultado de uma perfuragio
ou de uma separagio da anastomose, causando comunicac¢do anormal entre o intestino e a pele
ou entre segmentos intestinais. A fistula pode ser prevenida com uma anastomose segura e sem

vazamento, e tratada com antibidticos, curativos ou revisdo cirtrgica. A enterocolite é uma
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complicagdo grave que pode ocorrer antes ou apds a cirurgia, sendo a principal causa de
mortalidade na doenca de Hirschsprung. A enterocolite é uma inflamacio do intestino que pode
levar A sepse e 4 morte. A enterocolite pode ser prevenida com o diagnéstico precoce da doencga
de Hirschsprung e o tratamento cirdrgico adequado, e tratada com hidratacio adequada,
antibidticos, enemas e tratamento intensivo.

A pseudo-obstrugio intestinal é uma complicagio que pode ocorrer apds a cirurgia, sendo
mais frequente nos casos de doenca total ou associada a sindrome de Down. A pseudo-obstrugio
intestinal é uma paralisia transitéria ou permanente do intestino que impede o trinsito fecal. A
pseudo-obstrucido intestinal pode ser prevenida com o uso de medicamentos que estimulem a
motilidade intestinal, e tratada com hidratacdo adequada, enemas ou tratamento intensivo.

A epidemiologia da doenca de Hirschsprung, que mostra uma incidéncia estimada de 1
em cada 5000 nascidos vivos, uma predominincia do sexo masculino em uma proporg¢io de 4:1
em relacdo ao feminino, uma associagio com sindrome de Down em 2% a 1206 dos casos e uma
distribuicdo geografica e étnica varidvel. A epidemiologia da doenca de Hirschsprung é
importante para entender os fatores de risco, a frequéncia, a distribui¢do e as tendéncias da
doenga na populagio.

A incidéncia da doenga de Hirschsprung é baseada em estudos de nascimentos vivos, que
registram os casos diagnosticados nos primeiros anos de vida. A incidéncia pode variar de acordo
com os critérios diagndsticos, os métodos de coleta de dados e as caracteristicas da populagido
estudada. A incidéncia média mundial é de cerca de 1 em cada 5000 nascidos vivos, mas pode
variar de 1 em cada 2000 a 1 em cada 10000, dependendo da regido. A predominincia do sexo
masculino é observada em todos os estudos, sendo que os meninos tém quatro vezes mais
chances de desenvolver a doenca do que as meninas. A associagdo com sindrome de Down ¢é
mais frequente nos casos de doenca total ou segmento longo, sendo que esses pacientes tém um
risco aumentado de complicagdes como enterocolite e pseudo-obstrugio intestinal. A
distribui¢io geografica e étnica da doenca de Hirschsprung mostra uma maior incidéncia em
paises asidticos, como China, Japdo e India, e uma menor incidéncia em paises africanos, como
Nigéria, Quénia e Africa do Sul. Além disso, mostra uma maior incidéncia em grupos étnicos
como hispanicos, nativos americanos e inuites, e uma menor incidéncia em grupos étnicos como
negros, caucasianos e judeus.

A fisiopatologia da doenca de Hirschsprung, que explica como a auséncia de células

ganglionares no intestino causa uma altera¢cdo na motilidade intestinal, levando a obstrucdo
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funcional e a dilatacdo proximal do intestino. Além disso, descreve os mecanismos envolvidos
na inflamac3o e na isquemia do intestino afetado. A fisiopatologia da doenca de Hirschsprung é
fundamental para compreender os sintomas, as complicacdes e o tratamento da doenca.

A motilidade intestinal é o movimento coordenado do intestino que permite o trinsito e
a digestdo dos alimentos. A motilidade intestinal depende da inervacio do sistema nervoso
entérico, que é formado por dois plexos: o plexo mioentérico, que regula a contragio e o
relaxamento da camada muscular do intestino; e o plexo submucoso, que regula a secrecio e a
absor¢io da camada mucosa do intestino. Os plexos sdo compostos por células ganglionares, que
sdo os corpos celulares dos neurdnios entéricos; e por fibras nervosas, que sdo os prolongamentos
dos neurbnios entéricos. Os neurbnios entéricos podem ser classificados em dois tipos: os
neurdnios motores, que estimulam a contracio ou o relaxamento do intestino; e os neurdnios
sensoriais, que detectam as altera¢Ses no limen intestinal. Os neurdnios entéricos se comunicam
entre si e com o sistema nervoso central por meio de neurotransmissores, como a acetilcolina, a
noradrenalina, a serotonina e o éxido nitrico.

Na doenca de Hirschsprung, hd uma auséncia congénita de células ganglionares no
intestino, causando uma falta de inervagio no segmento agangliénico. Esse segmento se contrai
permanentemente por causa da estimulacdo continua dos neurdnios motores colinérgicos do
plexo mioentérico. Essa contracdo impede o trinsito fecal e causa a obstrucdo funcional do
intestino. O segmento proximal ao agangli6énico se dilata por causa do acimulo de fezes e gases.
Essa dilatagdo causa a distensio do intestino e a estimulacdo dos neur6nios sensoriais do plexo
submucoso. Esses neurdnios liberam serotonina, que ativa os neurdnios motores inibitérios do
plexo mioentérico. Esses neurdnios liberam 6xido nitrico, que relaxa o intestino e aumenta a
dilatagdo. Esse ciclo se retroalimenta e perpetua a obstrugio e a dilatagio do intestino.

A inflamac3o do intestino na doenca de Hirschsprung é causada pela proliferacio de
bactérias no intestino dilatado e obstruido. Essas bactérias produzem toxinas que danificam a
mucosa intestinal e ativam o sistema imunoldgico. O sistema imunoldgico libera mediadores
inflamatérios, como citocinas, prostaglandinas e leucotrienos, que aumentam a permeabilidade
vascular e a migracio de células inflamatdrias para o intestino. Essas células inflamatérias
liberam enzimas proteoliticas, radicais livres e éxido nitrico, que agravam o dano tecidual e a
disfunc¢io neuronal. A inflamagdo do intestino pode levar 4 enterocolite, que é uma complicagdo

grave que pode causar diarreia sanguinolenta, febre, desidratacdo e choque.
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A isquemia do intestino na doenga de Hirschsprung é causada pela compressio dos vasos
sanguineos pelo intestino dilatado e obstruido. Essa compressio reduz o fluxo sanguineo e o
aporte de oxigénio e nutrientes para o intestino. Além disso, a inflamacio do intestino aumenta
o consumo de oxigénio e nutrientes pelo tecido intestinal. A isquemia do intestino pode levar a
necrose, que é a morte celular irreversivel por falta de oxigénio. A necrose do intestino pode
causar perfuracio, fistula, peritonite e sepse.

A classificacdo da doenga de Hirschsprung, que se baseia na extensio da aganglionose no
intestino. A forma mais comum é a doenca de segmento curto (DSC), que afeta apenas o reto e
o cblon sigmoide. A forma menos frequente é a doenca de segmento longo (DSL), que afeta todo
o célon ou parte do ileo. A forma mais rara é a doenga total (DT), que afeta todo o intestino
grosso e delgado. A classificagdo da doenca de Hirschsprung é relevante para definir a técnica
cirdrgica, o progndstico e o risco de complicagdes dos pacientes.

A prevencio da doenca de Hirschsprung, que envolve medidas para reduzir os fatores de
risco ambientais para o desenvolvimento da doenga, como evitar hipéxia, infec¢do, toxinas e
drogas durante a gestagio. Além disso, envolve medidas para identificar precocemente os casos
suspeitos da doenga, como realizar o teste do pezinho e observar os sinais clinicos nos recém-
nascidos. A prevenc¢io da doenga de Hirschsprung é essencial para diminuir a morbidade e a
mortalidade associadas a doencga.

Os fatores de risco ambientais para o desenvolvimento da doenca de Hirschsprung sdo
aqueles que podem afetar o desenvolvimento embrionédrio do intestino e das células neurais
crestais. Esses fatores incluem condi¢des que podem causar hipéxia fetal, como placenta prévia,
descolamento prematuro da placenta ou cordio umbilical enrolado; infeccdes maternas ou fetais,
como rubéola, citomegalovirus ou toxoplasmose; toxinas ambientais, como pesticidas, metais
pesados ou radiacdo; e drogas maternas, como 4lcool, tabaco, cocaina ou antidepressivos. Esses
fatores podem ser prevenidos com um pré-natal adequado, que inclua exames laboratoriais,
ultrassonografias e orientac¢des sobre hébitos de vida saudaveis.

A identificacdo precoce dos casos suspeitos da doenga de Hirschsprung é importante para
evitar complicagdes graves, como enterocolite e septicemia, que podem levar & morte. A
identificacdo precoce pode ser feita por meio do teste do pezinho, que é um exame de triagem
neonatal que detecta a presenca de tirosinemia, uma doenca metabdlica que estd associada a
doenga de Hirschsprung em 1096 dos casos. O teste do pezinho deve ser realizado entre o terceiro

e o quinto dia de vida do recém-nascido. Além disso, a identificacdo precoce pode ser feita por
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meio da observacdo dos sinais clinicos da doenca de Hirschsprung nos recém-nascidos, como a
auséncia de evacuacdo nas primeiras 48 horas de vida, a distensio abdominal, a enterocolite e a
falha no crescimento. Esses sinais devem ser avaliados pelo pediatra e confirmados por exames

complementares, como a radiografia abdominal, a manometria anorretal e a bidpsia retal.

CONCLUSAO

A doenga de Hirschsprung é uma condi¢io congénita que afeta a inervagio do intestino,
causando obstru¢io funcional e dilatacdo proximal. A doenga tem uma incidéncia de cerca de 1
em cada 5000 nascidos vivos, sendo mais comum em meninos e em pacientes com sindrome de
Down ou outras anomalias genéticas. A doenca é causada por fatores genéticos e ambientais que
interferem na migracgio e diferenciagdo das células neurais crestais durante o desenvolvimento
embrionédrio. A doenca se manifesta principalmente no periodo neonatal, com sintomas de
constipacio, distensdo abdominal, enterocolite e falha no crescimento. O diagnéstico é feito por
meio de histéria clinica, exame fisico, radiografia abdominal, manometria anorretal e bidpsia
retal. O tratamento é cirtirgico, consistindo na remoc3o da por¢io aganglidnica do intestino e na
anastomose do segmento normal com o 4nus. O tratamento pode ser realizado por diferentes
técnicas, como a pull-through transanal, a pull-through de Swenson, a pull-through de Soave ou
a pull-through de Duhamel. Cada técnica tem suas vantagens e desvantagens, dependendo da
extensio da aganglionose, da experiéncia do cirurgido, das condi¢des do paciente e das
preferéncias da familia. O objetivo da cirurgia é restaurar a funcio intestinal e a continéncia,
evitando complicagdes como infec¢do, sangramento, estenose, fistula e enterocolite.

Os desfechos da doenga de Hirschsprung incluem a sobrevida, a qualidade de vida, a
funcio intestinal e a continéncia dos pacientes submetidos a cirurgia. Esses desfechos podem
variar de acordo com o tipo e a extensdo da aganglionose, a técnica cirtrgica utilizada, o tempo
de seguimento e os critérios de avaliacdo. A maioria dos pacientes tem uma boa sobrevida e uma
qualidade de vida satisfatéria apés a cirurgia, mas alguns podem apresentar problemas como
constipacdo, incontinéncia fecal, dor abdominal, baixo peso e baixa estatura. A avaliagio dos
desfechos deve ser feita por meio de instrumentos padronizados e validados, que considerem os
aspectos fisicos, psicolégicos e sociais dos pacientes e suas familias. As complicacdes da doenca
de Hirschsprung podem ocorrer antes ou apds a cirurgia, sendo as mais comuns a infecgio, o

sangramento, a estenose, a fistula, a enterocolite e a pseudo-obstru¢io intestinal. Essas
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complicacdes podem comprometer a qualidade de vida e o prognéstico dos pacientes, exigindo
medidas preventivas e terapéuticas eficazes.

A doenca de Hirschsprung é uma condi¢io que requer um diagndstico precoce e um
tratamento adequado para evitar sequelas graves e melhorar a qualidade de vida dos pacientes.
A doenga também requer um acompanhamento multidisciplinar que envolva pediatras,
cirurgides pediatricos, nutricionistas, psicélogos e fisioterapeutas. A doenca ainda representa um
desafio para os profissionais de satde e para os pesquisadores que buscam novas formas de

prevencio, diagndstico e tratamento.
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