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Hirschsprungova bolezen (aganglionarni megakolon) je v 75 % umescena v rektosigmo-
idalnem prehodu.

Namen vseh transanalnih kirurskih tehnik, ki jih pri kirurskem zdravljenju bolezni lahko
uporabljamo, je, da spojimo zdravi segment debelega crevesa z anusom. Operacije, ki jih v
ta namen lahko napravimo, imenujemo enostopenjski poseg tj. »pull-through« brez laparo-
tomije.

Operacija po De la Torre-Mondragonu daje zelo dobre klinicne rezultate, omogoca zgod-
nje pooperativno hranjenje, kratko hospitalizacijo in ne pusca vidnih brazgotin. Vecina
bolnikouv, pri katerih napravimo enega od standardnih enostopenjskih »pull-through« po-
segou, je sposobna zavestnega zadrzevanja blata (kontinenca), saj ohranimo normaino
delovanje medenicnega dna. Cistost pri teh bolnikih je odvisna od intenzitete privajanja,
Junkcionalne kontinence, socialnega okolja in pridruzenih bolezni, predvsem v smislu
inteligencnega primanjkljaja.

Klju¢ne besede Hirschsprungova bolezen, transanalna resekcija (»pull-through«); De la Torre-Mondra-
gon

Abstract

Background Of patients with HD, 75-80 % have rectosigmoid aganglionosis.

Methods The basic principle in all surgical procedures is to bring the ganglionic bowel down to the

Results and
conclusions
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anus. A one-stage pull-through operation (De la Torre-Mondragon) can be successfully
performed in these patients using a transanal endorectal approach without opening the
abdomen.

This procedure is associated with excellent clinical results and permits early postoperative
Sfeeding, early hospital discharge and no visible scars. The vast majority of patients treated
with any one of the standard pull-through procedures achieve satisfactory continence and
Sfunction with time. The attainment of normal continence is dependent on the intensity of
bowel training, social background and respective intelligence of patients.

Hirschsprung’s disease; transanal »pull-through«; De la Torre-Mondragon
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Uvod

Za Hirschsprungovo bolezen (HD) je znacilna odsot-
nost ganglijskih celic v distalnem kolonu, lahko pajo
najdemo tudi bolj proksimalno." 4 Odsotnost gan-
glijskih celic je najverjetneje posledica odsotne mi-
gracije ziv¢nih celic v zgodnjem embrionalnem raz-
voju in zgodneje, ko je motena migracija, daljsi je pri-
zadeti, aganglionarni segment ¢revesa. Glede na ume-
stitev najdemo v 75 % prizadeto rektosigmoidni ko-
lon, lienalno fleksuro in pre¢no debelo ¢revo v 17 %,
celotni kolon s terminalnim ileumom v 8 %* in ultra-
kratek segment prizadetega debelega ¢revesa, ki ga
najdemo pri manj kot 1 % obolelih. Incidenca HD je 1
na 5000 zivorojenih otrok, razmerje med decki in de-
klicami je 4:1. Razmerje se nekoliko obrne, kadar je
prizadet daljsi segment kolona in znasa 1,5-2:1 v prid
deckom.*>

Pri pojavu HD sodelujejo razli¢ni geni, gre torej za
multifaktorsko genezo in kompleksen nac¢in dedova-
nja. Znano je, da pri pojavu bolezni sodelujejo 3 geni,
ki so umesceni na treh kromosomih: gen RET na kro-
mosomu 10 (avtosomno dominantno), endotelinre-
ceptor B (ENDRB) na kromosomu 13 (avtosomno re-
cesivno) in endotelin 3 (EDN 3) na kromosomu 20
(avtosomno recesivno).*>

PriduZene anomalije so prisotne pri 11 do 30 % otrok
s HD.*> Pri rutinskem genetskem presejanju je pojav-
nost pridruzenih anomalij visja in znasa 48 %.4%® Naj-
pogostejse pridruzene anomalije so nepravilnosti se-
¢il (11 %), sr¢no-Zilnega obtoka (6 %) in razli¢ne dru-
ge (8 %): katarakta, palatoshiza, mozganske prirojene
nepravilnosti, trisomija 21 (3 %), Waardenburgov sin-
drom.*>

Hirschsprungovi bolezni so lahko pridruzene tudi
druge anomalije tankega in debelega ¢revesa. Najpo-
gosteje so prisotne: mekonijski ileus, imperforatni
anus, hipoganglionoza in intestinalna nevronalna dis-
plazija (IND).#>

Bolezen se pri 80-90 % pokaze Ze v zgodnjem neona-
talnem obdobju.*> Najznacilnejsi klini¢ni znak je za-
kasnjena pasaza mekonija, ki se pri 90 % bolnikov s
HD pojavi kasneje kot v prvih 24 urah po rojstvu. Naj-
pogostejsi klini¢ni znaki pri novorojencku so zaprtje,
napet in bole¢ trebusc¢ek Se dlje kot 48 ur po rojstvu
in bruhanje, ki se pojavi ze v prvih dneh po rojstvu.
Pri tretjini (12-58 %) novorojenckov se pojavi driska,
ki je posledica enterokolitisa, ki je tudi najpogoste;jsi
vzrok smrti dojenckov s HD.*>78 Pri napredovanju
klini¢ne slike se pojavi toksi¢ni megakolon, za kate-
rega so znacilni visoka vrocina, bruhanje zol¢no obar-
vane vsebine, eksplozivne driske, napet trebuscek, ki
je moc¢no bole¢ na najmanjsi dotik, dehidracija in So-
kovno stanje. Nastopi zaradi ulceracij in ishemic¢nih
poskodb stene debelega ¢revesa nad aganglionarnim
segmentom, posledica ¢esar pa so pnevmatoza, per-
foracijain sepsa.*> Na moznost HD bi morali posumi-
ti tudi pri otrocih z nekrozantnim enterokolitisom.
Diferencialnodiagnosti¢no prihajajo v postev tudi me-
konijski ileus, hipoplazija levega kolona in prirojene
motnje osrednjega Zivéevja.

Pri novorojencih z znaki zapore ¢revesa in enteroko-
litisa moramo pomisliti na HD ali ostale prirojene

anomalije in opraviti potrebne diagnosti¢ne preiska-
ve.*> Kroni¢no zaprtje je pri otrocih lahko tudi posle-
dica nepravilnih prehranjevalnih navad, psiholoskih
motenj, hipomotilnosti ¢revesa zaradi zdravil, meta-
bolnih in endokrinih motenj, kot na primer uremija,
hipotiroidizem, sladkorna bolezen, bolezni gladkega

tisa.>

Diagnostic¢ni postopki

Klini¢ni pregled, anamnesti¢ni podatki starSev ali
lececega pediatra, slikovne metode, histopatoloske
tehnike in pravilen odvzem rektalne sluznice so naj-
pomembnejse diagnosticne metode za postavitev
diagnoze HD. V izkuSenih centrih imata pomemb-
no vlogo tudi anorektalna manometrija in defeko-
grafija.

Med slikovnimi metodami je v diagnostiki HD najpo-
membnejsa irigografija z vodotopnim kontrastnim
sredstvom.? Pred preiskavo pri novorojencku ni pri-
porocljivo opravljati rektalnega klini¢nega pregleda
in tudi ne klistirja, ker obe metodi lahko spremenita
videz prehodne cone. Posledi¢no je lahko rezultat
irigografije lazno negativen.’ Pri tipi¢ni HD pri irigo-
grafiji z vodotopnim kontrastom (najpogosteje Ga-
strografin) najdemo retrogradni tok kontrasta iz ne-
dilatiranega rektuma preko koni¢no spremenjene
tranzicijske cone v Siroko dilatiran segment kolona.
Vodotopni kontrast uporabljamo zaradi manjse
osmolarnosti v primerjavi z barijevim kontrastom.
Na takSen nacin se izognemo verjetni dehidraciji, ki
bi se lahko pojavila po preiskavi. Barijev kontrast se

SL. 1. Irigograffija z vodotopnim kontrastnim sredstvom
Je slikovna metoda za prikaz dolzine prizadetega se-
gmenta debelega crevesa pri HD.

Figure 1. Contrast enema (hydrosoluble) shows the
length of colon involvement in HD.
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S1. 2. Prikaz tranzicijske cone pri kontrastni preiskavi
z vodotopnim kontrastom (T).

Figure 2. Tranzicional zone in HD is showed with
hydrosoluble enema (T).

Sl. 3. Prikaz tipicne HD z rektosigmoidno umescenost-
jo ().
Figure 3. Tipical HD, rectosigmoid localisation (T).

lahko zlepi v drobne skupke in dodatno zapre svetli-
no ¢revesa ter tako povzroci pasazno motnjo pri
odvajanju blata.

Kadar bolezen spremlja enterokolitis, preiskava po-
gosto prikaze misi¢ni spazem, sluzni¢ni edem in ul-
ceracije.*>

Pri od¢itavanju slikovnega prikaza HD moramo upo-
Stevati pre¢ne premere rektuma in sigme, pri katerih
pri zdravem najdemo vedji pre¢ni premer rektuma
od vrednosti sigme do 1:1.7 Pri aganglionozi je to raz-
merje obrnjeno in je pre¢ni premer sigme vedji od
premera rektuma. Pri novorojenckih je odcitavanje
vcasih otezeno, ker se zelo zgodaj po rojstvu e ne
pojavi proksimalna dilatacija nad tranzicijsko cono.
Ultrakratki segment prizadetega debelega ¢revesa, ki
je skoraj izklju¢no umescen v rektumu, prikazemo z
defekografijo.?

Aspiracijska biopsija rektalne sluznice je potrebna za
postavitev histopatoloske diagnoze bolezni.*® Za
osnovo sluzi standardna tkivna rezina, barvana s he-
matoksilin-eozinom (HE). Prikazemo nemielizirana in
hipertrofi¢na zivéna vlakna na mestih, kjer so normal-
no prisotne ganglijske celice. Tehnike histokemijske-
ga barvanja za prikaz aktivnosti acetilholisterinaze
omogocajo zanesljivo postavitev diagnoze HD (SL. 5).
Poleg tega lahko v tkivnih rezinah prikazemo tudi zvi-
$ano vrednost LDH (laktatna dehidrogenaza), izvede-
mo pozitivno reakcijo SDH (sukcinat dehidrogena-
za) in prikazemo zviSano aktivnost NADPH-D (niko-

tinamidadeninfosfat dehidrogenaza).
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Sl. 4. Histopatolosko normalna slika debelega creve-
sa. Normaina zivéna viakna(T). HE 10x.

Figure 4. Normal histology of large bowel. Normal di-
stribution of avtomic nerve fibers (1). HE, magnifica-
tion 10x.

Izjemoma je potrebna biopsija celotne stene debele-
ga Crevesa, predvsem kadar so rezultati aspiracijske
biopsije nediagnosti¢ni, pozitiven pa je irigografski
izvid in prisotna znacilna klini¢na slika.

Anorektalna manometrija je patoloska pri vec¢ kot 85
% bolnikov s HD.>7 Pri HD je tla¢ni profil analnega
kanala in spodnje tretjine rektuma v povezavi z dra-
Zenjem spremenjen. Pri napihnjenem baloncku v rek-
tumu se ne pojavi inhibicijski analni refleks. Pomen
metod je pri novorojenckih omejen. Normalen rek-
tosfinkteri¢ni kompleks se pri novorojencku razvije
v prvih 12 dneh Zzivljenja, pri novorojencih, mlajsih
od 39 tednov gestacije, ga ne najdemo in tudi ne pri
tistih s porodno tezo, nizjo od 2700 g.”
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SL. 5. Prisotnost nemieliziranih hipertroficnih Zivcnih
viaken na mestih, kjer normaino najdemo ganglijske
celice; imunohistokemijski prikaz povecane acetil-
holinesterazne aktivnosti (AChE) (T), aganglionarno
debelo crevo. AChE, 20x. (Vir: prof. dr. Cerar, Medi-
cinska fakulteta v Ljubljani, Institut za patologijo).

Figure 5. Aganglionic nerve fibres in normaly present

ganglionic fibres. Immumnohistochemistry, high levels

of AChE activity (). AChE, magnification 20x%. (Sour-

ce: Cerar, MD, PhD, Medical Faculty Ljubljana, Insti-
tute of Pathology).

Ob postavljeni diagnozi Hirschsprungove bolezni je
potrebno novorojencka ¢imprej operirati. Cim prej-
Sen operativni poseg zmanjsa tudi verjetnost pojava
sistemskih zapletov bolezni, predvsem enterokoliti-
sa, perforacije debelega ¢revesa in sepse.

Kirursko zdravljenje HD

Kirursko zdravljenje HD pomeni resekcjo (odstrani-
tev) aganglionarnega segmenta debelega ¢revesa. Po-
znamo 4 oblike dokon¢ne oskrbe, ki jih prikazuje Sli-
ka 6.

PriSwensonovi metodi(a) zaresekcijo prizadetega cre-
vesakombiniramo transabdominalniin perinealni pri-
stop; bistvo Duhamel-Grobove metode (b) paje ohra-
nitev notranjega analnega sfinktra. Pri klasi¢ni Rehbe-
inovimetodi(c)je anastomozazelo nizko (anteriorna
koloanalna anastomoza).!**” Pri vseh bolnikih je po
operaciji ve¢inoma potrebna dilatacija sfinktra s He-
garjevimi dilatatorji; po posegu ostane notranji analni
sfinkter aganglionaren, na mestuanastomoze paselah-
ko pojavi stenoza, ki je pogosto hipertrofi¢na.
Poznamo dve tehniki endorektalne metode tj. »pull-
throughg, imenovane po Soave (d) in De la Torre-Mon-
dragonu.? Pri operativni tehniki po Soaveju napravi-
mo zelo nizko koloanalno anastomozo. Debelo ¢re-
vo predvsem zmobiliziramo klasi¢no transabdominal-
no, perinealno pazmobiliziramo distalni, mukozni del

Sl. 6. Kirurske tehnike pri HD.”
Figure 0. Surgical technics in HD.

nad sfinkternim mehanizmom. Pri posegu po De la
Torre-Mondragonu je poseg izklju¢no perinealni. Po-
znamo tudi laparoskopsko metodo »pull-through.
Najpogosteje gre za laparoskopsko izvedeno tehni-
ko po Swensonu ali Duhamelu.

Perinealna operacija, imenovana
»pull-through«, po De la Torre-
Mondragonu

Tehnika prihaja v postev predvsem pri najpogoste;jsi,
tj. rektosigmoidalni umestitivi bolezni.? Izjemoma bi
na takSen nacin lahko operirali tudi pri nekoliko visje
umescenosti bolezni in sicer, ¢e bikirurski poseg opra-
vili zelo zgodaj po rojstvu. Prednost taksnega mini-
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SL. 7. Retrakcija koznega dela (vir: lasten).

Figure 7. Skin retraction (source: personal).




Pintar T, Gvardijanci¢ D. Hirschsprungova bolezen in kirur§ko zdravljenje 87

SL 8. Infiltracija sluznice nad lineo dentato (vir: la-
sten).

Figure 8. Mucosal infiltration superior to dentate line
(source: personal).

malno invazivnega pristopa je, da ne pusca vidnih po-
operativnih brazgotin, zgodnje pooperativno hranje-
nje, kratka hospitalizacija in redek pojav zapletov. V
pricakovanem ¢asu je vec¢ kot 95 % operiranih otrok
kontinentnih in ¢istih.

Pred posegom bolnik prejme dva Klistirja in preven-
tivno kombinacijo antibiotikov Garamicin in Metro-
nidazol v enkratnem odmerku. Namestimo Folejev
kateter in operiranca namestimo v litotomijski polo-
zaj. Nogici primerno zascitimo in ju fiksiramo na
trebuscku.

Namestimo analni retraktor, ki ga lahko enakovredno
nadomestimo z uporabo posameznih sivov, ki jih na-
mestimo tako, da evertiramo kozni pokrov in si pri-
kazemo vhod v analni kanal s pripadajoco sluznico.
Tik nad lineo dentato cirkularno infiltriramo z razred-
¢eno raztopino adrenalina v fizioloski raztopini v kon-
centraciji 1:200.000 (SL. 8). Krozno zarezemo sluznico
tik nad lineo dentato in lo¢imo sluznico od misi¢ne-
gadela ¢revesne stene. Namestimo drzalne $ive in na-
pravimo mukozektomijo v dolzini 6 do 8 cm (Sl. 10).
V visini peritonealne gube napravimo cirkulacijsko
tlino (SL. 9).

Postopno mobiliziramo rektum in sigmo tako, da pod-
vezujemo pripadajoce zilje mezorektuma in kolona.
PrikaZzemo si tranzicijsko cono in nad njo odvzame-
mo vzorec tkiva celotne ¢revesne stene za histopato-
losko preiskavo na zmrzli rez, v katerem prikazemo
ganglijske celice.

Longitudinalno prekinemo celotno ¢revesno steno
nekaj centimetrov v zdravo ¢revesno steno in name-
stimo prvi Siv. Oblikujemo klasi¢no Soave-Boleyevo
koloanalno anastomozo s posameznimi resorbilnimi
$ivi debeline 4/0 (S1. 11, 12).

SL 9. Mukozektomija in vstop v trebusno votlino (vir:
lasten).

Figure 9. Mucosectomy and abdominal part of surgery
(source: personal).

SL 10. Debelo crevo iz rektuma in sigme pred resek-
cijo in formiranje anastomoze (vir: lasten).

Figure 10. Large intestine composed of rectal mucosa
and sigmoid colon befor resection and koloanal ana-
stomosis (source: personal).

Bolnika za¢nemo hraniti v okviru 24 ur po operaciji
in odpustimo tretji pooperativni dan. Prvi kontrolni
pregled naj sledi 2 tedna po odpustu, ko napravimo
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SL. 11. Oblikovanje koloanalne anastomoze (vir: la-
sten).

Figure 11. Formation of coloanal anastomosis at the
end of surgery (source: personal).
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SL. 12. Zunawji izgled po zakljucku operativnega po-
sega (vir: lasten).

Figure 12. External view at the end of surgery (sour-
ce: personal).

digitalni rektalni pregled. Rutinsko buziranje ni po-
trebno, opravimo ga le v primeru stenoze koloanalne
anastomoze.

Zapleti operativne tehnike,
zdravljenje in pooperativne
kontrole

Zapleti po tej kirurski tehniki so redki, najpogosteje
pa se pojavljajo stenoza anastomoze, ahalazija sfink-
tra, za¢asna inkontinenca in retrorektalni absces.” Ze-
lo redka je dehiscenca koloanalne anastomoze.
Kadar se pojavi stenoza koloanalne anastomoze, za-
dostuje buziranje s pomocjo Hegarjevih dilatatorjev,
ki ga sprva opravimo v splosni anesteziji do debeline
dilatatorja stevilka 13. Starse priuc¢imo dilatacij, ki jih
potem redno opravljajo doma do 3-krat dnevno in na
taksen nacin preprec¢ujemo ponovno stenoziranje. Pri
ahalaziji sfinktra se posluzujemo periodi¢nih dilata-
cij na enak nacin kot pri stenozi anastomoze. Kadar
buziranje ne prinese pricakovanegaizboljsanjain gre
za vztrajajoco rektalno ahalazijo, napravimo posteri-
orno sagitalno miektomijo, pri kateri prekinemo del
dar se pojavi inkontinenca, ki je ne uspemo prekiniti
s standardnimi dietno-higienskimi ukrepiin urjenjem
vescin. Miotomija pride v postev tudi pri ponavljajo-
¢ih se enterokolitisih, ki ne odgovorijo na zdravljenje
z antibiotiki, predvsem metronidazolom, in kadar ne
dosezemo izboljsanja z dietnimi ukrepi. Posega ne
opravimo prej kot 2 leti po transanalni resekciji priza-
detega debelega Crevesa, ker v tem ¢asu privecini bol-
nikov dosezemo izboljsanje z ustreznimi konserva-
tivnimi ukrepi. Retrorektalni absces zdravimo z dre-
nazo in obkladki fizioloske raztopine. Ce pa na ta na-
¢in ne dosezemo hitrega izboljsanja, dodamo antibi-
otik na osnovi antibiograma odvzetega brisa ob dre-
nazi abscesa.

Pooperativne kontrole so zelo pomembne in so na-
menjene hitremu in ustreznemu resevanju poopera-
tivnih zapletov ter spremljanju splosnega napredo-
vanja otroka.” V zgodnjem pooperativnem obdobju
naj bodo pogostejse ter naj si sledijo 14, 30, 60 in 90
dni po operaciji. Pri kontrolnem pregledu napravi-
mo osnovne biometri¢ne meritve (telesna teza, dol-
Zina, obseg glavice), klini¢ni pregled (trebuh, rektal-
no-nevroloski status); sledi naj pogovor s starsi, ki
mora biti usmerjen v tri bistvene vsebine: prehrana
(kakovost in koli¢ina), socialni razvoj ter pogovor o
kontinenci in navadah pri odvajanju. Informiranost
starSev o naravi bolezni, nac¢inu kirurskega zdravlje-
nja in moznih zapletih bistveno prispeva h kon¢ne-
mu uspehu zdravljenja ter tudi pri reSevanju druzin-
ske problematike, ki se pojavi v zvezi s prirojeno
motnjo.’

Pri pooperativnih kontrolah se drzimo minimalno in-
vazivnega pristopa, kar pomeni, da za reSevanje pro-
blema izberemo ciljne diagnosti¢ne metode, ki naj bo-
do minimalno invazivne ter se izogibamo rutinskim
invazivnim diagnosti¢nim postopkom, ¢e ti niso nuj-
no potrebni.

Zakljucki

Minimalno invazivne kirurske tehnike zdravljenja pri-
rojenih anomalij debelega ¢revesa, Hirschsprungove
bolezni in tudi nekaterih drugih so pomemben pri-




Pintar T, Gvardijanci¢ D. Hirschsprungova bolezen in kirur§ko zdravljenje 89

stop k resevanju klini¢nega problema. Zavedati se mo-
ramo, da je za uspeh zdravljenja bistvenega pomena
pravilna izbira diagnosti¢nih metod, kirurske tehni-
ke in optimalnega ¢asa za operativni poseg. Bolnik,
kise rodis HD, naj bo operiran ¢imprej po rojstvu, da
se izognemo sistemskim zapletom bolezni. Zgodnji
operativni poseg je bistvenega pomena za konc¢ni us-
peh zdravljenja tako pri izolirani HD kot tudi takrat,
kadar je HD samo ena od prirojenih motenj, ki so pri
bolniku lahko soc¢asno prisotne in zahtevajo tudi ge-
netsko svetovanje in diagnostiko. Vsaka motnja od-
vajanja, ki se pri novorojencku pojavi, naj bo pomemb-
no opozorilo pri izbiri ciljanih diagnosti¢nih metod
za dokazovanje bolezni. Zavedati se moramo tudi ve-
likega pomena, ki ga ima pravilno informiranje star-
Sev o naravi bolezni in zdravljenju. To prav tako bist-
veno prispeva k uspehu zdravljenja otroka s priroje-
Nno motnjo.
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