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RESUMO

OBJETIVOS: A doenga de Hirschsprung, ou megacdlon congénito, é uma desordem rara. Caracterizada pela auséncia de células ganglionares nos
plexos submucosos e intramurais do reto e do sigmdide. E uma das principais causas de quadro obstrutivo intestinal baixo no recém-nascido. O
objetivo deste trabalho é descrever um caso de Hirschsprung diagnosticado ultrassonograficamente durante o periodo gestacional.
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ABSTRACT

OBJECTIVES: The Hirschsprung disease, or congenital megacolon, is a rare disorder. Caracterized by the lack of ganglion cells in the
submucosal and myenteric plexuses of the rectum and sigmoid. Is a major cause of low intestine obstruction in newborns. This paper aims to
describe a case of Hirschsprung disease diagnosed by ultrasonography during the gestation.
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INTRODUCAO

A doenca de Hirschsprung (DH) € uma desordem ca-
racterizada pela auséncia de células ganglionares nos plexos
submucosos e intramurais do intestino grosso, acometen-
do principalmente reto e sigmoide. Acomete de 1:5.000
a 1:8.000 nascidos vivos e € uma das principais causas de
obstrucao intestinal baixa no recém nascido (RN)!. A sinto-
matologia € relacionada a alteragoes do tonus muscular do
segmento acometido, o que dificulta a peristalse normal do
intestino, levando a distensao abdominal e atraso na elimi-
nacdo do meconio, isto €, levando mais do que 24 horas
podendo chegar a atrasos superiores a 48 horas?.

E caracterizada por um disturbio intrinsecamente funcio-
nal, possui carater genético e o gene de maior relacdo € o
braco longo do cromossomo 103. O neonato pode apresen-
tar a doenca isolada ou associada a outras anomalias congé-
nitas, tais como anomalias cardiacas, cerebrais e craniofaciais,
além da Sindrome de Down*.

Na grande maioria das vezes o segmento acometido
€ o reto e/ou sigmoide terminal (90%). Em 7% dos casos
o segmento € longo e em até 2% ha acometimento total.
De tal forma os pacientes podem ser classificados com aco-
metimento curto (quando a denervagao se limita ao reto e
sigmoide) ou longo (quando a denervagao envolve outras
partes)3.

A elucidacao diagndstica classica em pacientes com sus-
peitas clinicas, principalmente aqueles com atraso superior a
24 horas na eliminagao do meconio e distensao abdominal,
€ necessaria e pode se dar através de exames de imagem.
O estudo radiografico permite confirmar a DH no neonato.
A distensao generalizada do intestino grosso na radiografia
simples eleva a suspei¢ao’®. O enema opaco demonstra dis-
tensao do segmento acometido, falhas de enchimento e in-
versao da relagao reto-sigmoidea, isto €, o sigmoide dilatado
apresenta calibre maior do que o reto 5 — figura 1.
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Figura 1: Enema opaco demonstrando distensdo generalizada do
célon, falhas de enchimento e inversdo da relacdo reto-sigmoidea®.

A manometria ano-retal possui boa confiabilidade e ava-
lia o reflexo de inibicao reto-anal, que exige integridade do
sistema nervoso intrinseco do reto. O exame € simples e nao
oferece riscos ao neonato. Ha possibilidade de estudo anato-
mo-patologico por biopsia da parede retal (de Swenson) ou
bidpsia por sucgao da mucosa e submucosa, para avaliacao
da presenca de células ganglionares?.

RELATO DE CASO

ACA, sexo feminino, 33 anos, teve trés gestagoes, dois
partos e um aborto (G3P2A1). O aborto espontaneo ocor-
reu no primeiro trimestre de gestacao ha cerca de um ano.
Em acompanhamento ultrassonografico foi visualizada a
presenca de distensdo importante do colon e distensao ab-
dominal na 30° semana de gestagao (figuras 1-2). O recém-
-nascido pré-termo nasceu na 34% semana e foi submetido a
procedimento cirdrgico no segmento aganglionico ainda no
primeiro dia de vida. Apos a realizagao da laparotomia, so-
freu multiplas paradas cardiorrespiratorias e evoluiu a obito.

P1 8.11¢m
P2 10.15 cm

Figura 2: Ultrassonografia Obstétrica: Cabeca fetal normal.

Figura 3: Ultrassonografia Obstétrica: Grande distenséo de intes-
tino grosso com contetido denso (Megacolon).

DISCUSSAO

A Doenga de Hirschsprung, que possui carater gené-
tico, se define pela total auséncia de células ganglionares
nos plexos entéricos e pode acometer desde o reto e/
ou sigmoide até estruturas colonicas mais superiores. O
diagnéstico clinico no neonato se da pela presenca de
distensao abdominal, atraso superior a 24-48 horas na
eliminagdo de meconio e obstrucdo intestinal baixa’.

Ha associagdo com outras anomalias congénitas em
até 28% dos casos e incidéncia familiar relatada. O trata-
mento cirdrgico consiste na retirada do segmento agan-
glionico e reconstru¢ao imediata do transito intestinal e
deve ser realizado precocemente, preferencialmente nos
primeiros dias de vida até o 3° més’. A doenca possui alta
morbimortalidade e sem o tratamento no tempo adequa-
do pode evoluir com retardos no desenvolvimento, ente-
rocolites graves, obstrucao intestinal baixa com parada de
eliminagdo de fezes e flatos e morte”.

O diagnostico da moléstia classicamente se da no pe-
riodo neonatal apos suspeicao clinica. Exames de imagem
como a radiografia abdominal simples e o enema opaco
podem mostrar os achados esperados como a distensao
intestinal e a inversao da relacao reto-sigmoidea®. A ma-
nometria ano-retal e o estudo anatomopatologico, apesar
de menos comuns, também podem ser utilizados para
confirmacao da DHS,

A ultrassonografia permite o diagnostico de diversas
anomalias congénitas ainda na vida intrauterina e, por-
tanto, possui papel crescente na investigacdo diagnostica
dessas moléstias’. Trata-se de um exame simples e de ele-
vada sensibilidade para a detec¢ao precoce de alteragoes
importantes no desenvolvimento intrauterino, especial-
mente nas gestacoes de alto risco'®.

O diagnostico precoce de alteragGes congénitas € de
grande importancia para o manejo clinico adequado e
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planejamento cirurgico quando necessario'®. Nesse cam-
po a ultrassonografia permite a deteccao cada vez mais
precoce de alteracGes significativas. A boa experiéncia do
operador aliada ao facil acesso e a elevada sensibilidade
colocam o método ultrassonografico como de importante
relevancia e com um papel crescente no diagnostico de
anomalias congénitas'!.

CONSIDERACOES

O diagnostico da Doenca de Hirschsprung, classica-
mente se da no periodo neonatal apos investigacao diag-
nostica de quadro clinico de obstrugao intestinal baixa. E
uma condi¢ao rara e de elevada morbimortalidade para
o RN. O tratamento de escolha é a resseccdo cirurgica
do segmento aganglionico, que deve ser realizada nos
primeiros dias de vida; O diagndstico precoce, ainda na
vida intrauterina € possivel gracas ao ultrassom obstétrico
e permite adequado manejo e planejamento das inter-
vengOes necessarias. A ultrassonografia, especialmente em
gestacoes de alto risco, possui elevada sensibilidade e é
um método confiavel para a deteccao de diversas doen-
¢as congeénitas. Possui importancia significativa e crescente
para o diagnostico e planejamento precoce de tratamento
clinico ou cirargico dessas moléstias.
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