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RESUMEN

La enfermedad de Hirschsprung es un trastorno congénito caracterizado por la ausencia de células ganglionares en el plexo nervioso del
colon, lo que ocasiona una obstruccion funcional del intestino. Este articulo de revision narrativa aborda los aspectos funda mentales del
diagnostico y manejo de esta condicion, con el objetivo de proporcionar una vision integral basada en la literatura cientifica actual. El
diagnostico suele incluir una combinacion de estudios clinicos, radioldgicos y confirmacién histolégica mediante biopsia rectal. Entre las
manifestaciones clinicas mas comunes se encuentran el retraso en la eliminacién del meconio, estrefiimiento crénico y distension
abdominal. El tratamiento principal es quirdrgico, con técnicas como la resecciéon del segmento afectado y anastomosis primaria para
restaurar la funcién intestinal. Ademas, se destacan los avances en el manejo postoperatorio, incluyendo el abordaje de complicaciones
como enterocolitis y disfuncién intestinal persistente. Este articulo subraya la importancia de un enfoque multidisciplinario y el seguimiento
a largo plazo para optimizar los resultados clinicos y mejorar la calidad de vida de los pacientes con enfermedad de Hirschsprung.
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ABSTRACT

Hirschsprung's disease is a congenital disorder characterized by the absence of ganglion cells in the nerve plexus of the colon, resulting in
functional obstruction of the bowel. This narrative review article addresses the fundamental aspects of the diagnosis and management of
this condition, with the aim of providing a comprehensive view based on the current scientific literature. Diagnosis usually includes a
combination of clinical, radiological studies and histological confirmation by rectal biopsy. Among the most common clinical manifestations
are delayed meconium clearance, chronic constipation, and bloating. The main treatment is surgical, with techniques such as resection of
the affected segment and primary anastomosis to restore bowel function. In addition, advances in postoperative management are
highlighted, including the approach to complications such as enterocolitis and persistent bowel dysfunction. This article und erscores the
importance of a multidisciplinary approach and long-term follow-up to optimize clinical outcomes and improve quality of life for patients
with Hirschsprung's disease.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Hirschsprung es una patologia congénita caracterizada por la ausencia de células ganglionares en
el plexo mientérico y submucoso del colon distal, lo que ocasiona un fallo en la motilidad intestinal y una obstruccion
funcional. Este trastorno, aunque poco frecuente, representa una causa significativa de obstruccidn intestinal en neonatos y
requiere un diagndstico temprano para prevenir complicaciones graves (1). El manejo de la enfermedad de Hirschsprung ha
evolucionado considerablemente en las Ultimas décadas, con avances en técnicas diagndsticas como la biopsia rectal y
estudios imagenoldgicos, asi como en abordajes quirdrgicos mas precisos y menos invasivos (2). Este articulo de revisidén
narrativa tiene como objetivo proporcionar una visién integral sobre los aspectos clinicos, diagndsticos y terapéuticos de la
enfermedad, destacando los desafios actuales y las perspectivas futuras en su manejo. De esta manera, se busca contribuir al
entendimiento y mejora en la atencion de pacientes con esta condicién compleja.

METODOLOGIA

La metodologia utilizada para esta revisidn narrativa se basa en una busqueda exhaustiva de la literatura cientifica
disponible sobre el diagndstico y manejo de la enfermedad de Hirschsprung. Se realizé una consulta en bases de datos
reconocidas como PubMed, Scopus y Google Scholar, utilizando palabras clave como "enfermedad de Hirschsprung",
"diagndstico”, "manejo" y "tratamiento”. Los criterios de inclusién abarcaron articulos publicados en los Ultimos diez afios,
escritos en inglés y espafol, con acceso completo al texto y que abordaran aspectos clinicos, quirlrgicos y avances recientes
en el manejo de esta enfermedad. Se excluyeron estudios con disefio insuficiente o que no aportaran informacion relevante
al objetivo del articulo. La seleccién se realizd en dos etapas: una evaluacion inicial basada en titulos y resimenes, seguid a de
un analisis detallado del contenido de los articulos seleccionados. Finalmente, se sintetizaron los hallazgos més relevantes
para proporcionar una vision integral y actualizada sobre esta patologia compleja.

RESULTADOS Y DISCUSION

Introduccién a la enfermedad de Hirschsprung

- Definicion y descripcion general

La enfermedad de Hirschsprung es un trastorno congénito caracterizado por la ausencia de células ganglionares en
el plexo mientérico del colon, lo que provoca una obstruccion funcional del intestino. Este defecto en la inervacién intestinal
impide la relajacién adecuada del segmento afectado, causando sintomas como estreflimiento severo, distensién abdominal
y dificultad para evacuar (1).

- Epidemiologia y prevalencia

La prevalencia global de la La enfermedad de Hirschsprung se estima entre 1 de cada 5,000 a 1 de cada 7,000
nacidos vivos, aunque puede variar segun la poblacién estudiada (2).

En términos de distribucion segun el sexo, se ha observado que la enfermedad afecta predominantemente a los
varones, con una proporcion aproximada de 4:1 en comparacién con las mujeres. Este patrdn sugiere una posible influencia
genética ligada al sexo en su etiologia (2).

Respecto a las diferencias raciales, algunos estudios han indicado que la prevalencia puede ser ligeramente mayor en
poblaciones asiaticas en comparacién con las caucasicas y afrodescendientes, aunque estas variaciones no son significativas
en términos clinicos y podrian estar influenciadas por factores como acceso al diagndstico y diferencias en los registros
epidemioldgicos (2).

Desde una perspectiva socioeconémica, no se ha identificado una correlacion directa entre la incidencia de la
enfermedad de Hirschsprung y el nivel econdmico o educativo de las familias afectadas. Sin embargo, las disparidades en el
acceso a servicios de salud pueden influir en el diagnéstico oportuno y el manejo adecuado de la enfermedad (2).
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- Etiologia y factores genéticos asociados

La etiologia es multifactorial, involucrando componentes genéticos y ambientales. Desde el punto de vista genético,
se ha identificado que mutaciones en varios genes desempefian un papel crucial en su desarrollo, siendo RET el gen mas
frecuentemente implicado. RET codifica un receptor de tirosina quinasa esencial para el desarrollo del sistema nervioso
entérico, y su disfuncién puede alterar la migracién y diferenciacién de las células de la cresta neural (3).

Ademas de RET, otros genes como EDNRB, EDN3, GDNF y SOX10 también han sido asociados con la enfermedad,
particularmente en casos familiares o sindrémicos. Por ejemplo, mutaciones en EDNRB y EDN3 se relacionan con el sindrome
de Waardenburg, mientras que alteraciones en SOX10 estan vinculadas con el sindrome de Waardenburg -Shah. La herencia
puede ser autosdmica dominante o recesiva, dependiendo del gen afectado y del tipo de mutacion (3).

Aunque los factores genéticos son determinantes, se considera que interacciones con el ambiente también podrian
influir en el desarrollo de la EH. Sin embargo, estos factores no estan completamente comprendidos. La identificacién de
variantes genéticas especificas ha permitido avances en el diagnostico molecular y una mejor comprension de los
mecanismos patogénicos subyacentes, lo que podria abrir puertas para futuras estrategias terapéuticas personalizadas (3).

Fisiopatologia

La alteracién en el desarrollo neuronal en la enfermedad de Hirschsprung ocurre debido a un fallo en la migracién de
las células de la cresta neural hacia el tracto gastrointestinal durante la embriogénesis. Como resultado, las areas afectadas
del intestino carecen de la inervacion necesaria para coordinar los movimientos peristalticos, lo que genera una obstruccién
funcional (4).

Alteraciones en el desarrollo neuronal

El desarrollo neuronal en la enfermedad de Hirschsprung estd marcado por una interrupcién en el proceso de
colonizacién de las células precursoras ganglionares. Estudios han identificado mutaciones en genes como RET, EDNRB y
GDNF, que desempefian un papel clave en la sefalizacidon necesaria para la migracion y diferenciacion de estas células. La
ausencia de estas células ganglionares crea un segmento intestinal agangliénico que no puede generar impulsos nerviosos,
lo que compromete la motilidad intestinal (4).

Impacto en la motilidad intestinal

La falta de células ganglionares en el segmento afectado del intestino tiene un impacto directo en la motilidad
intestinal. Este segmento aganglidnico permanece en un estado de contraccion constante debido a la ausencia de regulacion
neuronal, lo que provoca una obstruccion funcional y acumulacién de contenido intestinal proximal al area afectada.
Clinicamente, esto se traduce en sintomas como estrefiimiento severo, distension abdominal y retraso en la eliminacién del
meconio durante los primeros dias de vida. En casos graves, esta acumulacion puede desencadenar enterocolitis, una
complicacion potencialmente letal (4).

Consecuencias funcionales a nivel gastrointestinal

Las consecuencias funcionales de la enfermedad de Hirschsprung van mas alld de la obstruccibn mecanica. La
acumulacion crénica de contenido intestinal puede alterar la microbiota intestinal, predisponiendo al paciente a infecciones
recurrentes y enterocolitis. Ademas, la distension prolongada del intestino proximal puede generar cambios estructurales en
la pared intestinal, como hipertrofia muscular y fibrosis, lo que agrava ain mas los problemas de motilidad (4).

En términos clinicos, estas alteraciones funcionales afectan significativamente la calidad de vida del paciente. Los
sintomas persistentes de estrefiimiento y distension abdominal pueden llevar a una alimentacién deficiente, retraso en el
crecimiento y complicaciones psicolégicas relacionadas con el manejo crénico de los sintomas. Por lo tanto, comprender la
fisiopatologia subyacente es esencial para desarrollar estrategias diagndsticas y terapéuticas eficaces que aborden tanto las
alteraciones neuronales como sus consecuencias funcionales (1,4).

Manifestaciones clinicas

La enfermedad de Hirschsprung presenta un espectro clinico que varia segun la edad del paciente, siendo esencial
reconocer los signos y sintomas caracteristicos para un diagndstico oportuno. A continuacidon, se describen las
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manifestaciones clinicas segun los grupos etarios y las posibles complicaciones asociadas (5).
- Sintomas tipicos y presentacién en neonatos, lactantes y nifios mayores

En los neonatos, la presentacion méas frecuente es el retraso en la eliminacion del meconio, que tipicamente ocurre
en las primeras 24 a 48 horas de vida. Este retraso puede acompanarse de distensién abdominal progresiva y vomitos
biliosos, lo que sugiere una obstruccidén intestinal funcional. En casos mas graves, los neonatos pueden desarrollar
enterocolitis, una complicacién potencialmente mortal (5).

En lactantes, los sintomas suelen incluir estrefiimiento persistente desde el nacimiento, dificultad para evacuar sin
ayuda de enemas o supositorios, y distension abdominal. Algunos lactantes pueden presentar episodios recurrentes de
vomitos y signos de irritabilidad. Es comdn que estos pacientes tengan un crecimiento deficiente debido a la incapacidad
para alimentarse adecuadamente y la malabsorcién secundaria (5).

En niflos mayores, los sintomas pueden ser mas sutiles y cronicos. El estrefiimiento severo es el signo predominante,
frecuentemente acompanado de distension abdominal crénica y heces de pequefno calibre. En algunos casos, los pacientes
pueden desarrollar infecciones recurrentes del tracto gastrointestinal o manifestar retraso en el crecimiento debido a la
desnutricion cronica (5).

- Complicaciones asociadas

La enfermedad de Hirschsprung puede presentar complicaciones significativas, siendo la enterocolitis una de las mas
graves y frecuentes. Esta complicacién, caracterizada por inflamacién del colon, puede manifestarse con fiebre, distensién
abdominal, diarrea explosiva y, en casos severos, signos de sepsis. Su aparicion requiere atencion médica inmediata, ya que
puede poner en riesgo la vida del paciente. Por otro lado, la obstruccién intestinal es otra complicacion comun, derivada de
la incapacidad del segmento afectado para propulsar el contenido intestinal. Esto puede provocar distensién abdominal,
vomitos biliosos y ausencia de evacuacién o eliminacién de gases. Ambas complicaciones no solo agravan el cuadro clinico,
sino que también pueden retrasar el diagnostico y dificultar el manejo inicial. Por ello, es fundamental un alto indice de
sospecha clinica y una intervencion temprana para prevenir desenlaces adversos y mejorar el prondstico de los pacientes con
esta enfermedad (6).

Diagnéstico
- Métodos clinicos: historia médica y examen fisico

La historia médica y el examen fisico son pilares fundamentales en el diagnostico de la enfermedad de Hirschsprung.
La anamnesis debe incluir una revisién detallada de los sintomas, como estrefiimiento cronico desde el periodo neonatal,
retraso en la eliminacién del meconio (mas de 48 horas después del nacimiento), distensién abdominal recurrente y episodios
de enterocolitis. Es importante indagar antecedentes familiares, ya que existe una asociacién genética en algunos casos.
Durante el examen fisico, se puede observar distension abdominal significativa y, en ocasiones, se detecta un "vaciamiento
explosivo" de heces y gases al realizar un tacto rectal, lo que sugiere obstruccién funcional. El tono del esfinter anal suele
estar aumentado. Estos hallazgos clinicos orientan al diagndstico inicial y permiten identificar a los pacientes que requieren
confirmacion mediante estudios complementarios, como la manometria ano-rectal, biopsia rectal y estudios de imagen. Un
enfoque clinico exhaustivo es crucial para un diagndstico precoz y manejo oportuno (6).

- Estudios complementarios

En el diagnostico de la enfermedad de Hirschsprung, los estudios complementarios desempefian un papel
fundamental. La radiografia de abdomen es una herramienta inicial clave, ya que puede mostrar signos indirectos como
distensién de asas intestinales proximales y ausencia de gas en el recto. La manometria anorrectal, por su parte, evalla la
ausencia del reflejo inhibitorio rectoanal, un hallazgo caracteristico de esta enfermedad. Finalmente, la biopsia rectal es el
estandar de oro para confirmar el diagnodstico, al evidenciar la ausencia de células ganglionares en la submucosa y la
hipertrofia de fibras nerviosas. Estos estudios, en conjunto con la historia clinica y el examen fisico, permiten establecer un
diagndstico preciso y orientar el manejo adecuado de esta condicion compleja (6).

- Diagnéstico diferencial con otras patologias gastrointestinales

La enfermedad de Hirschsprung debe diferenciarse de otras patologias gastrointestinales que pueden presentar
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sintomas similares, como el estrefimiento crénico, la obstruccién intestinal funcional y las enfermedades inflamatorias
intestinales. En neonatos, es crucial distinguirla de la enterocolitis necrotizante y del ileo meconial asociado a fibrosis q uistica.
En nifos mayores, el diagndstico diferencial incluye el sindrome de intestino irritable, pseudoobstruccion intestinal crénica y
anomalias anatémicas como las malformaciones anorrectales (6).

La ausencia de células ganglionares en la biopsia rectal es el criterio diagnodstico definitivo para enfermedad de
Hirschsprung, lo que la diferencia de otras condiciones. Ademas, los estudios radiolégicos, como el enema opaco, pueden
mostrar un segmento estrecho aganglidnico con dilatacion proximal, caracteristico de esta enfermedad. La evaluacién clinica
detallada, junto con pruebas especificas como la manometria anorrectal, permite excluir otras patologias y confirmar el
diagnostico de enfermedad de Hirschsprung, garantizando un manejo adecuado y oportuno (6).

Manejo médico y quirirgico
- Tratamiento inicial: estabilizaciéon del paciente y manejo de complicaciones agudas

La estabilizacion inicial del paciente con enfermedad de Hirschsprung es fundamental para prevenir complicaciones
graves y garantizar un manejo adecuado. Dado que muchos pacientes presentan signos de obstruccion intestinal al
momento del diagndstico, el primer paso es descomprimir el intestino de manera efectiva. Esto se logra mediante la
colocacion de sondas rectales o la realizacion de lavados rectales repetidos, lo que ayuda a aliviar la distensién abdominal y a
prevenir la progresion hacia enterocolitis, una complicacidon potencialmente mortal (7).

En los casos en que el paciente presente enterocolitis aguda, el manejo debe ser inmediato y agresivo. Esto incluye la
administracion intravenosa de liquidos para corregir la deshidratacion y los desequilibrios electroliticos, asi como el inicio
temprano de antibiéticos de amplio espectro para controlar la infeccion. Es crucial realizar un monitoreo estrecho del estado
clinico del paciente, ya que la enterocolitis puede evolucionar rapidamente hacia sepsis o perforacion intestinal (7).

En situaciones de obstruccién severa o cuando los métodos conservadores no son efectivos, puede ser necesario
considerar una intervencién quirdrgica de emergencia. En estos casos, una colostomia temporal puede ser realizada para
desviar el transito fecal y permitir la recuperacién del intestino antes de proceder con la cirugia definitiva (8).

Ademas, es esencial realizar un manejo integral que incluya el soporte nutricional adecuado, especialmente en
neonatos y lactantes que pueden presentar retraso en el crecimiento debido a la malabsorciéon o a la incapacidad de
alimentarse adecuadamente. Esto puede implicar el uso temporal de nutricion parenteral total en casos graves (8).

La educacion a los cuidadores también juega un papel clave durante esta etapa inicial. Es importante instruirlos sobre
los signos de alarma de enterocolitis y otras complicaciones, asi como sobre las técnicas correctas para realizar lavados
rectales en el hogar si es necesario (8).

- Técnicas quirdrgicas

Las técnicas quirlrgicas para el tratamiento de la enfermedad de Hirschsprung han evolucionado significativamente,
destacandose los procedimientos de reseccion y anastomosis como pilares fundamentales en el manejo definitivo. Entre los
enfoques mas reconocidos se encuentran las técnicas de Swenson, Duhamel y Soave, cada una con caracteristicas
particulares que las hacen adecuadas segun las necesidades del paciente (9).

1.Técnica de Swenson

El procedimiento de Swenson es uno de los enfoques quirlrgicos clasicos para el tratamiento de la enfermedad de
Hirschsprung, una patologia congénita caracterizada por la ausencia de células ganglionares en segmentos del colon, lo que
provoca obstruccidn intestinal funcional. Este procedimiento, descrito por Orrin Swenson en 1948, sigue siendo una opcion
relevante dentro del manejo quirlrgico de esta enfermedad, especialmente en casos seleccionados (10).

La técnica de Swenson implica la reseccion del segmento aganglionico del colon y la realizaciéon de una anastomosis
entre el colon ganglidnico normal y el recto distal. El objetivo principal es restaurar la continuidad intestinal y la funcio nalidad
motora, permitiendo el paso normal del contenido intestinal. Este procedimiento puede realizarse mediante abordaje abierto
o laparoscépico, dependiendo de la experiencia del equipo quirlrgico y las caracteristicas del paciente (10).

En términos técnicos, el procedimiento comienza con una identificacion precisa del segmento agangliénico mediante
biopsias intraoperatorias. Posteriormente, se realiza la reseccién del colon afectado hasta alcanzar un area con inervacion
adecuada. La anastomosis rectosigmoidea se lleva a cabo cuidadosamente para minimizar el riesgo de complicaciones como

Ibero-American Journal of Health Science Research, 5(2), e-ISSN: 2764-6165 123



Enfermedad de Hirschsprung - Revisién narrativa

fugas anastomdticas o estenosis (10).

Entre las ventajas del procedimiento de Swenson destaca su capacidad para preservar la funcién esfinteriana, lo que
resulta en un mejor control fecal a largo plazo en comparacién con otras técnicas. Sin embargo, como cualquier intervencion
quirdrgica, no estd exento de riesgos. Las posibles complicaciones incluyen infecciones, sangrado, enterocolitis
postoperatoria y problemas funcionales como estrefiimiento o incontinencia (10).

En la actualidad, aunque han surgido técnicas alternativas como los procedimientos de Duhamel y Soave, el método
de Swenson sigue siendo una opcién vélida en casos especificos. La seleccién del procedimiento mas adecuado debe basarse
en una evaluacion integral del paciente, considerando factores como la extensién del segmento aganglidnico, la edad y las
condiciones generales del paciente, asi como la experiencia del equipo quirdrgico (10).

2.Técnica de Duhamel

El procedimiento de Duhamel es una técnica quirirgica ampliamente utilizada en el tratamiento de la enfermedad de
Hirschsprung, una patologia congénita caracterizada por la ausencia de células ganglionares en el plexo mientérico del colon,
lo que provoca obstruccidn intestinal funcional. Este abordaje quirirgico, descrito originalmente por Bernard Duhamel en
1956, se basa en la reseccion del segmento aganglidnico y la creacién de una anastomosis entre el colon sano y el recto (11).

El procedimiento combina principios de reseccidn y preservacién anatomica. En términos generales, consiste en
movilizar el colon normogangliénico hacia la pelvis, atravesando el plano retrorectal, y realizar una anastomosis término -
lateral entre el recto distal aganglidnico y el colon proximal normogangliénico. Esto permite mantener la funcién esfinteriana
y minimizar complicaciones relacionadas con la continencia (11).

Una de las principales ventajas del procedimiento de Duhamel es que evita la diseccion circunferencial del recto
distal, lo cual reduce el riesgo de dafo a las estructuras nerviosas pélvicas responsables del control esfinteriano. Ademas, al
preservar parte del recto distal, se mantiene un reservorio funcional que favorece el almacenamiento y evacuacion de las
heces (11).

Sin embargo, como cualquier técnica quirdrgica, el procedimiento de Duhamel no estd exento de complicaciones.
Entre las mas comunes se encuentran la enterocolitis postoperatoria, la estenosis anastomética y la persistencia de sintomas
obstructivos. Por ello, es fundamental realizar un seguimiento clinico estrecho y evaluar peridédicamente la funcidon intestinal
del paciente (11).

En los dltimos afios, el procedimiento de Duhamel ha evolucionado con la incorporacion de técnicas minimamente
invasivas, como la cirugia laparoscépica, que buscan reducir la morbilidad operatoria y mejorar los resultados estéticos. Estas
modificaciones han demostrado ser seguras y efectivas, manteniendo los principios fundamentales del abordaje original (11).

3.Técnica de Soave

El procedimiento de Soave es una técnica quirdrgica ampliamente utilizada en el manejo de la enfermedad de
Hirschsprung, una patologia congénita caracterizada por la ausencia de células ganglionares en segmentos del colon, lo que
resulta en obstruccidn intestinal funcional. Desarrollado por el cirujano italiano Franco Soave en la década de 1960, este
procedimiento busca restaurar la motilidad intestinal normal mediante la reseccién del segmento aganglionico y la
preservaciéon de la integridad anatémica y funcional del ano (12).

La técnica de Soave es un procedimiento de abordaje transanal o combinado (abdominal y transanal) que se realiza
en varias etapas. Inicialmente, se identifica y reseca el segmento intestinal afectado, asegurandose de incluir una porcion del
colon con inervacion normal para garantizar la funcién adecuada. Posteriormente, se lleva a cabo un procedimiento de
"endorectopia”, donde el segmento sano es traccionado a través del canal rectal, dejando una capa muscular rectal
remanente como soporte. Finalmente, se realiza una anastomosis entre el colon normoinervado y el ano, preservando la
continencia y minimizando las complicaciones (12).

El procedimiento de Soave presenta varias ventajas en comparacién con otras técnicas quirurgicas. Al ser
minimamente invasivo, especialmente en su variante transanal, reduce el tiempo operatorio, la necesidad de grandes
incisiones y el riesgo de complicaciones posquirlrgicas como infecciones o adherencias. Ademas, permite una recuperacién
mas rapida y mejores resultados estéticos. Sin embargo, como cualquier intervenciéon quirdrgica, no esta exento de riesgos,
entre los que destacan fugas anastomaticas, enterocolitis posoperatoria y estenosis anorrectal (12).

En la actualidad, el procedimiento de Soave sigue siendo una opcion preferida para el tratamiento de la enfermedad
de Hirschsprung, especialmente en casos no complicados. Su eficacia y seguridad han sido ampliamente documentadas,
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consolidandolo como un estandar en la cirugia pediatrica. La seleccion del paciente y una adecuada evaluacion preoperatoria
son esenciales para optimizar los resultados y minimizar las complicaciones (12).

- Cuidados postoperatorios y manejo de secuelas

El manejo postoperatorio de pacientes con enfermedad de Hirschsprung es fundamental para garantizar una
recuperacion adecuada y prevenir complicaciones a largo plazo. Tras la cirugia correctiva, que generalmente implica una
reseccion del segmento aganglidénico y la creacién de una anastomosis funcional, se requiere un monitoreo estrecho para
detectar posibles complicaciones inmediatas, como infecciones, dehiscencia anastomdtica o enterocolitis (13).

En el periodo inmediato, es crucial mantener una adecuada hidratacion y nutricién, inicialmente por via parenteral o
enteral segun la tolerancia del paciente. La reintroduccién progresiva de la alimentacion oral debe ser guiada por la
resolucion del ileo postquirirgico y la tolerancia del tracto gastrointestinal. EIl manejo del dolor y el cuidado de la herida
quirdrgica también son aspectos esenciales para asegurar una recuperacion sin contratiempos (13).

A largo plazo, los pacientes pueden presentar secuelas como estrefiimiento, incontinencia fecal o enterocolitis
recurrente. Es importante educar a los cuidadores sobre los signos de alarma, como vomitos, distension abdominal o diarrea
profusa, que podrian indicar una complicacidon grave. El uso de laxantes suaves, enemas o dilataciones anales puede ser
necesario en algunos casos para prevenir estenosis o facilitar la evacuacion intestinal (13).

La rehabilitacién intestinal mediante programas de entrenamiento defecatorio puede ser Util para mejorar la calidad
de vida en pacientes con disfuncién persistente. Ademas, el seguimiento multidisciplinario, que incluya pediatras, cirujanos
pediatricos y nutricionistas, es clave para abordar las necesidades individuales y optimizar los resultados a largo plazo (14).

Finalmente, es fundamental proporcionar apoyo psicoldgico tanto al paciente como a su familia, ya que el impacto
emocional de la enfermedad y su tratamiento puede ser significativo. Un enfoque integral y personalizado asegura que estos
pacientes puedan llevar una vida lo mas normal posible tras la intervencion quirdrgica (14).

Prondstico y seguimiento
- Resultados a largo plazo tras el tratamiento quirdrgico

El tratamiento quirdrgico de la enfermedad de Hirschsprung generalmente implica un procedimiento de reseccion
del segmento agangliénico y la creacidén de una anastomosis entre el intestino sano y el recto. Si bien la mayoria de los
pacientes experimentan una mejora significativa en la funcién intestinal, hasta un 30% puede presentar complicaciones a
largo plazo, como estrefiimiento persistente, incontinencia fecal, enterocolitis recurrente o disfuncidn intestinal crénica. E stas
condiciones pueden ser consecuencia de una anastomosis defectuosa, hipomotilidad residual o alteraciones en los
mecanismos de continencia (14).

Ademas, en algunos casos, se observa un fendmeno conocido como "sindrome del intestino corto funcional”, donde
el intestino restante no logra adaptarse completamente, lo que puede llevar a dificultades en la absorcidn de nutrientes. Por
ello, el monitoreo continuo es esencial para identificar y manejar estas complicaciones oportunamente (15).

- Impacto en la calidad de vida del paciente

La calidad de vida de los pacientes con enfermedad de Hirschsprung puede verse afectada tanto por las
complicaciones fisicas como por las implicaciones psicosociales de la enfermedad. Los nifios y adolescentes pueden enfrentar
desafios relacionados con el control intestinal y las posibles restricciones dietéticas, lo que puede influir en su autoestima y
participacién social. En adultos jovenes, las secuelas psicologicas y las dificultades en la vida cotidiana pueden persistir si no
se aborda adecuadamente el manejo integral desde edades tempranas (15).

Es fundamental evaluar no solo los resultados clinicos, sino también el bienestar emocional y social del paciente y su
familia. Programas de apoyo psicoldgico y educacion para los cuidadores pueden desempefar un papel crucial en la
adaptacion al diagndstico y tratamiento (15).

- Importancia del sequimiento multidisciplinario

El manejo exitoso de la enfermedad de Hirschsprung no termina con la cirugia; requiere un enfoque integral y
multidisciplinario que incluya a cirujanos pediatricos, gastroenterdlogos, nutricionistas, psicdlogos y trabajadores sociales.
Este equipo debe coordinarse para abordar tanto las necesidades médicas como las psicosociales del paciente (15).
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El seguimiento regular permite identificar posibles complicaciones tempranas y adaptar el tratamiento a medida que
el paciente crece. Por ejemplo, el manejo del estrefiimiento persistente puede requerir cambios en la dieta, uso de laxantes o
incluso intervenciones adicionales. Asimismo, la deteccién precoz de enterocolitis es esencial para prevenir complicaciones
graves (15).

Avances recientes y perspectivas futuras
- Nuevos enfoques diagndsticos y terapéuticos

El diagndstico de la enfermedad de Hirschsprung ha evolucionado significativamente con la incorporacién de
técnicas avanzadas. Aunque la biopsia rectal sigue siendo el estandar de oro, se han desarrollado métodos no invasivos y
menos traumaticos, como la ecografia endorrectal de alta resolucion y la evaluacion mediante marcadores moleculares en
biopsias minimamente invasivas. Estas herramientas prometen mejorar la precision diagndstica y reducir el tiempo hasta el
tratamiento definitivo (16).

En el ambito terapéutico, las técnicas quirdrgicas también han experimentado innovaciones. Los enfoques
minimamente invasivos, como la cirugia laparoscopica y la cirugia transanal endorrectal, han demostrado beneficios en
términos de recuperacion mas rapida, menor dolor postoperatorio y resultados funcionales favorables. Ademas, se estan
explorando tratamientos adyuvantes para optimizar la funcidn intestinal postquirdrgica, incluyendo el uso de probidticos y
moduladores del microbioma (16).

- Investigacion en terapia génica y regeneracién neuronal

La investigacion en terapia génica ha abierto nuevas puertas para abordar las bases genéticas de la enfermedad de
Hirschsprung. Se han identificado mutaciones en genes clave, como RET, EDNRB y GDNF, que desempefian un papel crucial
en el desarrollo de las células ganglionares. Los avances en tecnologias como CRISPR-Cas9 permiten vislumbrar la posibilidad
de corregir estas alteraciones genéticas en modelos preclinicos, lo cual podria revolucionar el tratamiento de esta
enfermedad (16).

Por otro lado, la regeneracién neuronal es un area emergente con implicaciones prometedoras. Los estudios en
modelos animales han demostrado que es posible inducir la diferenciacion de células madre pluripotentes hacia fenotipos
neuronales funcionales que podrian integrarse en el sistema nervioso entérico. Aunque estas estrategias aun se encuentran
en etapas experimentales, representan una esperanza para desarrollar terapias regenerativas que vayan mas allad del enfoque
quirdrgico actual (17).

- Implicaciones de los hallazgos genéticos en el manejo personalizado

El avance en la comprensidon del componente genético de la enfermedad de Hirschsprung estd sentando las bases
para un manejo mas personalizado. Los estudios gendmicos han permitido identificar subtipos moleculares de la
enfermedad, lo que podria influir en decisiones terapéuticas especificas. Por ejemplo, pacientes con ciertas mutaciones
podrian beneficiarse de estrategias quirdrgicas o farmacoldgicas adaptadas a sus caracteristicas genéticas (17).

Ademas, el andlisis genético tiene implicaciones importantes para el asesoramiento genético familiar, especialmente
en casos con antecedentes familiares o presentaciones sindrémicas. Esto no solo permite una deteccidén temprana en
familiares de riesgo, sino que también facilita una planificacién reproductiva informada (17).

CONCLUSION

En conclusion, la enfermedad de Hirschsprung representa un desafio significativo en el ambito clinico debido a su
naturaleza compleja y las implicaciones que tiene en la calidad de vida de los pacientes. Su diagndstico oportuno, basado en
una combinacion de hallazgos clinicos, estudios radioldgicos y confirmacion histopatoldgica, es fundamental para garantizar
un manejo adecuado. El tratamiento quirdrgico sigue siendo el pilar en la intervencién terapéutica, con técnicas que han
evolucionado para minimizar complicaciones y mejorar los resultados funcionales a largo plazo. Sin embargo, es esencial
considerar que el seguimiento postoperatorio y el manejo de posibles secuelas, como enterocolitis o disfuncién intestinal,
son aspectos criticos en el cuidado integral del paciente. La colaboracion multidisciplinaria entre cirujanos pediatricos,
gastroenterdlogos y otros especialistas es clave para optimizar los resultados. A medida que avanza la investigacion, se
espera que nuevas herramientas diagnosticas y terapias personalizadas puedan mejorar ain mas los resultados. En definitiva,
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un enfoque centrado en el paciente y basado en evidencia es indispensable para abordar esta enfermedad de manera
efectiva.
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