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wywiad

» 8 |leftnia dziewczynka ze Srodowiska miejskiego, starszych rodzicow (matka

48 lat, ojciec 52 lata), urodzona z C IV, P IV, przedwczesnego (36 Hbd),
sitami natury, z masqg urodzeniowq 2620g, oceniona na 8-9-10 pkt. Apgar,
Z rozpoznanym zespotem Downa, zostata skierowana do szpitala z
powodu licznych ptynnych, cuchngcych stolcow od okoto 5 dni, bolow
brzucha, gorgczki do 38 st.C

= W wywiadzie

czeste zakazenia dolnych drog oddechowych - zapalenie ptuc, oskrzeli
niedoczynnosc tarczycy suplementowana preparatem tyroksyny

operacja wrodzonej wady serca w 1. roku zycia (VSD)



badanie przedmiotowe

= stan ogodlny sredni; temp. 38 st.C, czynnosc¢ serca i liczba oddechow
przyspieszona, RR w zakresie normy

= W badaniu przedmiotowym z odchylen od stanu prawidtowego stwierdzono:
- cechy tfrisomii 21
- uposledzony stan odzywienia (masa ciata 25 percentyl, wzrost 75 percentyl)

- suchosc Sluzdwek jamy ustnej

- Jezyk obtozony biatym nalotem

- zaczerwienienie okolicy krocza

- brzuch duzy, wzdety, tkliwy, perystaltyka sciszona; palpacyjnie wyczuwalny
opor w jamie brzusznej, zlokalizowany w linii sSrodkowej ciata siegajgcy od
pepka do spojenia tonowego.

Co podejrzewasz?
Jakie badania zlecisz?




badania diagnostyczne

= W badaniach laboratoryjnych wykazano:

wysokie wskazniki ostrego stanu zapalnego (leukocytoza, granulocytoza,
trombocytoza, wysokie CRP)

niewielkie zaburzenia elektrolitowe i kwasowo-zasadowe

w badaniu ogdlnym moczu leukocyturia, erytrocyturia

wynik badania katu w kierunku rota- adeno- norowirusow negatywny

zabezpieczono posiew katu, moczu, krwi

w badaniu USG nerek wykluczono patologie uktadu moczowego

w badaniu USG jamy brzusznej stwierdzono rozdecie jelita grubego, duzg
iloSc tresci katowej w jelitach, pogrubienie Sciany odbyinicy

Jakie rozpoznanie postawisz?



rozpoznanie

= Rozpoznano ostrg infekcje przewodu pokarmowego z cechami
megacolon foxica oraz wtdrne zakazenie uktadu moczowego

= /alecono

- przerwe w karmieniu

- nawodnienie parenteralne

- wyrownywanie zaburzen elektrolitowych, kwasowo-zasadowych
- antybiotyki o szerokim spekitrum (Ceftriaxon, Metronidazol)

- leczenie wspomagajgce (leki przeciwgorgczkowe, probiotyk)

= Uzyskano stopniowq poprawe stanu ogolnego, ustgpienie gorgczki,
normalizacje wynikow badan laboratoryjnych

= W posiewie katu i moczu stwierdzono patogenny szczep E.coli wrazliwy na
stfosowane antybiotyki; posiew krwi byt ujemny



dalszy przebieg

= podczas kontroli w poradni gastrologicznej zwrécono uwage na
utrzymujgce sie cechy niedozywienia i duzy, wzdety brzuch

= PO uzupetnieniu wywiadu ustalono, ze dziecko od co najmnigj 2 lat miato
Zaparcia, popuszczato stolec; ponadto matka zgtaszata uposledzone
taknienie. Lekarz POZ wigzat te objawy z frisomig 21 (wiotkoS€ miesniowa,
duzy jezyk), czestymi infekcjami, wadqg serca, niedoczynnosciq tarczycy

= palpacyjnie wyczuwalne byty masy katowe; podczas badania per rectum
lekarz stwierdzit pustg banke odbytnicy

= W badaniu USG jamy brzuszne| opisano rozdecie jelita grubego

Co podejrzewasz?
Jakie badania zlecisz?



dalsze postepowanie

= Wysunieto podejrzenie choroby Hirschsprunga

= /alecono pogtebienie diagnostyki w warunkach szpitalnych, gdzie:

oczyszczono jelito grube z zalegajgcych mas katowych
wykonano rektoskopie z pobraniem wycinkow btony sluzowej odbytnicy

w badaniu histopatologicznym wycinka pobranego na gtebokosci 8 cm
nie znaleziono komorek nerwowych

badanie manometryczne wykazato obecnosc prawidtowego odruchu
odbytniczo-odbytowego

Potwierdzono rozpoznanie choroby Hirschsprunga

Zalecono postepowanie zachowawcze i zaplanowano dalszg obserwacje
specjalistyczng



choroba Hirschsprungao

= rzadkie, wrodzone zaburzenie unerwienia jelita, cechujgce sie brakiem
ZWOojOW nerwowych w jelitowym splocie nerwowym, manifestujgce sie
zaburzeniami czynnosciowymi motoryki przewodu pokarmowego

= chorobe opisat w 1888r. pierwszy dunski pediatra - Harald Hirschsprung
(ur. 14.XI11.1830 w Kopenhadze, zm. 11.1V.1916)




patofizjologia

= stotg choroby Hirschsprunga jest brak srodsciennych zwojow nerwowych w
odcinku jelita grubego, co powoduje jego zwezenie (skurcz), z widrnym
poszerzeniem czesci jelita przed zwezeniem

= prak jest komorek zwojowych w splotach srédsciennych jelita:
miesnidwkowych (Auerbacha) i podsluzowkowych (Meissnera)

= towarzyszy znaczny przerost wtokien nerwowych, gtownie cholinergicznych

= witokna te wydzielajg zwiekszonq ilos¢ acetylocholiny, co wigze sie
z nadprodukcjg acetylocholinesterazy i odpowiada za skurcz warstwy
miesniowej jelita
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patomechanizm

= prak komorek zwojowych jest nastepstwem zatrzymania w zyciu

ptodowym migracji neuroblastow, spowodowanego: czynnikami

genetycznymi, nieprawidtowq strukturg biatek macierzy

pozakomorkowej, niedoborem czynnikdw neurotroficznych czy molekut
zylegania komorkowego

nieprawidtowe unerwienie jelita sprawia, ze odcinek bezzwojowy jest w
stanie permanentnego skurczu. Jest to przyczyng niedroznosci jelita

przyczyng spastycznosci odcinka bezzwojowego jest hiperplazja wtdkien
cholinergicznych i adrenergicznych w scianie jelita, powodujgca lokalne
zwiekszenie aktywnosci acetylocholinoesterazy




uwarunkowania genetyczne

dziedziczenie choroby Hirschsprunga jest wieloczynnikowe

U 49% dzieci z postacig rodzinng choroby i u okoto 35% chorych z postaciqg
sporadyczng wykazano obecnos¢ mutacii w zakresie locus protoonkogenu RET

u 5-10% pacjentdow stwierdzono mutacje w obrebie innych gendow

rodzinne wystepowanie stwierdza sie w 3,6—7,8% przypadkow, a w odniesieniu
do catkowite] bezzwojowosci jelita odsetek ten siega 50%

choroba Hirschsprunga wspotwystepuije z innymi chorobami majgcymi
podtoze genetyczne : U 12% chorych dzieci wystepujg zaburzenia
chromosomalne, gtdwnie zespdt Downa

u 18% dzieci stwierdza sie wspotwystepowanie innych wad wrodzonych jak:
wady przewodu pokarmowego, rozszczep podniebienia, wady serca, nerek,
wady twarzoczaszki, polidaktylia




postacie choroby Hirschsprunga

» W zaleznosci od dtugosci odcinka bezzwojowego wyrdznia sie rozne
postacie choroby Hirschsprunga

= W postaci typowej (74-80%), bezzwojowos¢ obejmuje odbytnice oraz esice,
siegajgc zazwyczaj do potowy jej dtugosci

» W postaci dtugoodcinkowej (12-22%) prawidtowych splotow pozibawiona
jest odbytnica oraz co najmniej lewa potowa okreznicy. U 4-13% dzieci
aganglioza obejmuje cate jelito grube

= Naqjciezszq i najrzadszg postaciq choroby jest catkowita aganglioza jelit, na
catej dtugosci jelita cienkiego i grubego

= W "ultrakrotkiej' postaci choroby, zaburzenie uzwojenia dotyczy jedynie 2-3-
centymetrowego odcinka odbytnicy.




epidemiologia

= Choroba Hirschsprunga wystepuje srednio u 2 / 10 tys. zywych urodzen
= Najczesciej wystepuje u Azjatdw (ok. 2,8/10 tys. zywych urodzen)
» Rzadziej u osob biatych (ok. 1,5/10 tys. zywych urodzen)

» Postac typowa choroby, czyli bezzwojowosc dotyczgca odbytnicy i esicy,
4-krotnie czesciej wystepuje u chtopcow

= W przypadku postaci dtugoodcinkowej stosunek liczby chtopcow do
dziewczgt wynosi od 2:1 do 1:1

= W grupie dzieciz catkowitg bezzwojowosciq jelita grubego przewazajg
dziewczeta (w proporcji 0,8:1)



-
symptomatologia kliniczna ?’“ /‘/

= Nasilenie objawdw i moment ich wystgpienia zalezg od lokalizacji odcinka
bezzwojowego jelita oraz od jego dtugosci.

= W wiekszosci przypadkdw choroba objawia sie w okresie noworodkowym.
Do najczestszych objawdw nalezqg: opdznienie w oddaniu smotki, duzy
wzdety brzuch, zaparcie, niedroznos¢ smotkowa jelit.

= W wieku niemowlecym dominujq: zaparcie stolca czesto na przemian z
biegunkami, duzy rozdety brzuch, czesciowa niedroznosc jelit oraz staby
przyrost masy ciata. Po badaniu per rectum czesto wyptywa pod
cisSnieniem duza iloS¢ luznego stolca.

= W okresie poniemowlecym choroba objawia sie przewlektym zaparciem,
wzdeciem brzucha oraz opdznieniem rozwoju fizycznego. Przy zaleganiu
mas katowych obserwuje sie popuszczanie stolca. W badaniu per rectum
nie stwierdza sie katu w bance odbytnicy.




obraz kliniczny u noworodka

= w 80 - 90% przypadkdw choroba Hirschsprunga rozpoznawana jest w

» 7espot typowych objawodw to:

okresie noworodkowym

opoznienie oddania smotki > 48 godz. (90-94% chorych)
wzdecie brzucha (55-87%)

wymioty tresciq zotciowq i jelitowq (19-44%)
niedroznosc smotkowa jelit

= Uwaga! Oddanie smotki w 1. dobie zycia nie wyklucza choroby!

» W przypadku okoto 5-44% dzieci wystepuje zapalenie jelit (gorgczka,

cuchnqgce stolce biegunkowe, znaczne wzdecie brzucha) - moze dojsc w
krotkim czasie do pogorszenia stanu ogolnego i zgonu

'
-

' smotka k.



badanie przedmiotowe

W badaniu przedmiotowym stwierdza sie:

= wzdecie brzucha

= opukowo objawy bebnicy

= w badaniu per rectum banka odbytnicy jest zazwyczaj pusta,
zwieracz jest mocno napiety, a sama odbytnica — wqgska

= czesto badanie per rectum prowokuje gwattowne wyproznienie
z oddaniem duzej ilosci gazdw i stolca




diagnostyko

Diagnostyka obejmuje badania:

» radiologiczne

= manometryczne

= pbadanie mikroskopowe wycinkow jelita

Najwiekszg wartos¢ diagnostyczng ma biopsja ssgca odbytnicy z oceng
aktywnosci acetylocholinesterazy; nieco mniejszg wartos¢ diagnostyczng ma
badanie manometryczne odbytnicy; zas najmniejszg wlew kontrastowy




badanie radiologiczne

» przeglgdowy radiogram jamy brzusznej w pozycji
wiszgcej pozwala uwidocznic rozdete petle jelita
grubego, czesto z poziomami ptynu oraz brak
wypetnienia dystalnego odcinka jelita grubego

powietrzem




badanie radiologiczne c.d.

Wlew kontrastowy doodbytniczy uwidocznia lejkowaty
obszar strefy przejsciowej — ,,objaw stozka” — miedzy
bezzwojowym, obkurczonym odcinkiem jelita a
potozonym dogtowowo poszerzonym odcinkiem
ZwWojowym

na zdjeciu pdznym, po 24 godzinach, widoczne jest
zaleganie kontrastu w dystalnym odcinku jelita

badanie to posrednio dostarcza takze informacii
dotyczgcych dtugosci bezzwojowego odcinka jelita




badanie radiologiczne c.d.

= w przypadku zapalenia jelit, sSciany jelita mogg byc¢ pogrubiate. Obraz
moze sugerowac martwicze zapalenie jelit (necrotizing enterocolitis —
NEC)

» roznicowanie z NEC ma szczegodlnie duze znaczenie, gdyz 3,5-10%
dzieci chorych na chorobe Hirschsprunga to wczesniaki lub dzieci o
niskie] masie urodzeniowej

= ewentualna obecnosc wolnego powietrza w jamie brzusznej,
wskazuje na perforacje, ktora moze wystgpic zarobwno u dzieci z NEC,
jak i u chorych z chorobg Hirschsprunga




badanie manometryczne

= Pozwala na ocene obecnosci odruchu relaksacji zwieracza wewnetrznego
odbytu, w reakcji na wzrost cisnienia w bance odbytnicy, po wypetnieniu
balona cewnika.

= Odruch wyksztatca sie w pierwszym miesigcu zycia, dlatego badanie moze
byC niemiarodajne w okresie noworodkowym.

= Brak zwiotczenia zwieracza lub paradoksalny wzrost napiecia w odpowiedzi
na wzrost cisnienia w bance odbytnicy jest charakterystyczny dla choroby
Hirschsprunga.

" 4




biopsja jelita

» "ztotym standardem" w diagnostyce choroby Hirschsprunga jest badanie
bioptatu jelita.

= w wycinkach sciany jelita ocenia sie obecnos¢ komaorek zwojowych oraz
wystgpienie przerostu wtdkien nerwowych.

= obok klasycznego barwienia hematoksyling i eozyng stosuje sie takze reakcje
histoenzymatyczng acetylocholinesterazy, ktéra wykazuje wzmozong aktywnosc
acetylocholinesterazy, zwigzang z przerostem wtokien nerwowych.

= W pierwszych 2 tygodniach zycia przerost wtdkien nerwowych w bezzwojowym
odcinku jelita jest jeszcze stabo nasilony, na skutek czego wynik biopsji ssgcej
moze zostac btednie oceniony jako ujemny.




leczenie

» |eczenie operacyjne - wyciecie nieprawidtowo unerwionego,
obkurczonego odcinka jelita

= Poradnictwo genetyczne
= W stanach zapalnych jelita, konieczne szybkie wdrozenie leczenia:

- wytqgczenie karmienia

- odbarczenie przewodu pokarmowego zgtebnikiem zotgdkowym oraz
wlewami czyszczgcymi do jelita grubego

- infensywne wyrownywanie zaburzen ptynowych

- podanie antybiotykdw o szerokim spektrum.




podsumowanie

= Choroba Hirschsprunga jest rzadkqg przyczynqg zaburzen motoryki jelita
= Ujawnia sie zwykle u noworodkdw, ale moze maskowac sie przez wiele lat

» Czesto wspotistnieje z innymi zaburzeniami genetycznie uwarunkowanymi
np. zespot Downa czy wady rozwojowe

w Skuteczne jest leczenie operacyjne

= Pomysl o chorobie Hirschsprunga u dzieci z przewlektym zaparciem stolca,
popuszczaniem stolca, naprzemiennymi zaparciami/biegunkami, zespotem
Downa, wadami wrodzonymi



dziekuje za uwage




