- - - A 4

Sindrome de
Down/Neuromiopatia
Entérica/Septicemia

Sarah Rodrigues Mendes — Residente Pediatria
Fernanda Picolotto —Residente Patologia
Coordenacao: Dra. Juliana Diniz, Marcus EA Segura (Patologista)

Coordenacao Geral: Marta David Rocha de Moura (Coordenadora da 62
Serie/ESCS

:’L Brasilia, 29 de novembro de 2014

Secretaria www.paulomargotto.com.br
de Salide



http://www.paulomargotto.com.br/

CASO CLINICO

L.V.A.C., sexo masculino, natural de Brasilia

Mae G2 P1 0C A0, 34 anos, Pré-natal com 7 consultas iniciado no
2°Trimestre - Pré-natal incompleto

US fetal (22 semanas):

» Defeito de septo AV forma total; CIV perimembranosa; pielectasia
bilateral

US fetal (25 semanas):

¢ Comprimento de fémur e de umero curtos — CROMOSSOMOPATIA
T21

US (03/06/2014):

» Centralizacao fetal ao Doppler com ducto venoso — IPV 0.47 / ILA
4.3/ PFE 1.748¢g



Apresentador
Notas de apresentação
Nega infecções e doenças, nega cronossomopatias.


CASO CLINICO

DN: 03/06/2014

Parto cesareo por oligoamnio, CIUR e centralizacao fetal,
Bolsa rota no ato

Mae O+/RN O+ CD -

RNPT (36+6)/ PIG (PN 1970g)/Apgar 8/9 + cardiopatia (CIV +
defeito de septo AV total) + estigmas sindromicos




CASO CLINICO

EXAME FISICO AO NASCIMENTO: implantacéo baixa
de orelha, orelhas pequenas, prega unica em mao
esquerda, lingua protusa, braquicefalia, prega
nucal redundante, face plana, sulco halucal em
pés.

Hiperfonese de B2; Sopro sistolico (3+/6+) mais
audivel em foco tricuspede.




CASO CLINICO

Encaminhado a UTIN em 03/06/2014, devido taquipnéia,
colocado sob HOOD.

Boa evolucéao clinica > no 2°ddv foi suspenso o HOOD e

Iniciada dieta, sendo encaminhado ao alojamento conjunto.

GENETICA: realizac&o de caridtipo para dia 10/06/14, avalia¢o
cardiaca, USG de abdome, USG transfontanelar, avaliacao
oftalmologica, hemograma e coleta da triagem neonatal.




CASO CLINICO

05/06/2014 — Hiperbilirrubinemial/ictericia neonatal — Mae O+/RN
O+ CD — (fototerapia)

06/06/2014 — encaminhada a UCIN patologico

07/06/2014 — novamente encaminhada a UTIN (cianose +
taquidispnéia) - Descompensacéao no 4°ddv por

desidratacéao?

ECOCARDIOGRAFIA (07/06/14): FOP / DEFEITO SEPTO AV
FORMA TOTAL




CASO CLINICO

ECOCARDIOGRAFIA DE ABDOME TOTAL (13/06/2014) -

discreta pielocaliectasia renal esquerda
14/06/2014 — Encaminhada a UCIN patoldgica
16/06/2014 — cianose, residuo gastrico, distensao abdominal.

17/06/2014 — INTERCORRENCIA: durante a dieta, apresentou
gueda de saturacéao, cianose extremidades, geméncia
Importante e distensdo abdominal. - REGULADO PARA UTIN




CASO CLINICO

RX DE TORAX E ABDOME (17/06/2014): Aumento de area cardiaca /
congestao de hilos pulmonares / grande distenséao de alcas intestinais
com pneumatose em QSD — ENTEROCOLITE NECROSANTE?

Dieta zero / exames / Tazocin (usou D7, inicio 16/06, e entao trocado por
Meropenem, usou D21, inicio 23/06) / Vanco (usou D21, inicio em 16/06)/
Dobuta — SEPSE TARDIA?

Gemencia + esforgo respiratorio mantidos — IOT

Rx pés intubacao: pneumatose intestinal, compativel com
ENTEROCOLITE NECROSANTE.




CASO CLINICO

RADIOGRAFIA DE ABDOME COM RAIOS HORIZONTAIS
(17/06/14 -11h) com laudo: Pneumatose intestinal. Distensao
difusa de algas intestinais. Nao ha sinais de pneumoperitonio
ou ar em vias biliares

EXAME FISICO: abdome esta extremamente doloroso, a
despeito do uso de fentanil de 1,5 mcg/kg/min. Presenca de
crepitacoes em regiao supra-umbilical.




CASO CLINICO

18/06/2014 — LAPAROTOMIA EXPLORADORA:

Achado sugestivo macroscopicamente de enterocolite necrosante
em jejuno distal, ileo e todo c6lon (com piora em ileo terminal,
colon direito e transverso, além de necrose do apéndice).

Nao visualizado perfuracoes.

Realizado ileostomia em dupla boca em segmento de ileo terminal
(+- 15 cm da valvula ileo-cecal) + Apendicectomia.

Puncao de veia subclavia direita.




CASO CLINICO

RX: torax+abdome pos-laparotomia:

Presenca de gas em colon. Pulmdes sem congestao ou
infiltrados, minima lamina de pneumomediatino a direita.
TOT, SOG, cateter de subclavia direita em contra-fluxo

19/06/2014 — 1° DPO — presenca de melena




CASO CLINICO

02/07/2014 —resultado de cariotipo do Hospital de Apoio
numero — 47,XY + 21 (20)

Fundoscopia—normal —realizar novo exame ap0s 6 meses

11/07/2014 — transfusao sanguinea (concentrado de hemacias)




CASO CLINICO

17/07/2014 — descompensacao clinica —
hemodinamica?/infecciosa?

RX de térax com infiltrado de aspecto pneumdnico em LSD + PCR
alterado: 2.3

CD: retorno de ATB > vancomicinatmeropenem

21/07/2014 - CCIH informa crescimento de CGP na hemocultura
(coletaem 17/0712014).

CD: Suspenso Meropenem / mantido Vancomicina (D10)

Resultado definitivo: Staphylo hominis, sensivel a vanco




CASO CLINICO

26/07/2014 — PROGRAMACAO DA CIPE:

Alta hospitalar com ostomia. Acompanhamento ambulatorial
para decidir melhor momento para a reconstrucao do
transito.

27/07/2014 — alta da UTIN, admissédo em UCIN E > geméncia +
cianose >retorna a UTIN




CASO CLINICO

RX: torax+abdome (28/07/2014).

RX com cardiomegalia. Campos pulmonares levemente
congestos. Pobreza de gas abdominal.




CASO CLINICO

04/08/2014 — alta da UTIN, admissao na Ala A — evoluiu estavel
clinicamente

07/08/2014 — Alta hospitalar em uso de
espironolactona/captopril/furosemida com encaminhamento

para controle ambulatorial, orientacao de retorno na Ala A em
14/08/2014

14/08/2014 — perda ponderal leve, estavel clinicamente, optado por
novo retorno em 21/08/2014 para avaliar necessidade de
reinternacao se ganho ponderal persistente.




CASO CLINICO

21/08/2014 — Mé&e retorna, lactente com ganho ponderal em
relacao ao exame anterior, neste dia méae queixava alteracao
na cor da secrecéo da ileostomia — orientado avaliagcao pela
CIPE no PS

26/08/2014 — atendimento em PS para troca de SNE,
procedimento realizado sem intercorréncias, administrado
domperidona e dieta pela sonda, com boa aceitacao.




CASO CLINICO

08/09/2014 — 07:00h

Crianca deu entrada no PS distrofica, aparentemente sem vida,
sem respiracao espontanea, palida e sem ausculta de

batimentos cardiacos, vinda de casa em conducéo propria;

Mae afirmava que desde a madrugada observou crianca mais
apatica, palida, hipoativa e antes de chegar no hospital
apresentou desvio do olhar e respiracéo agonica.




CASO CLINICO

RCP > 10T
Acesso venoso dificil —1° dose de adrenalina por TOT
Acesso intra-0sseo > HV com solucéo fisioldgica

Conseguido acesso venoso > feito + 3 doses de adrenalina,

alem da RCP efetuada por cerca de 30 min

07:30h — constatado 6bito, m&e concordou com solicitacao de

necropsia — corpo encaminhado a patologia




DEFEITO DO SEPTO
ATRIOVENTRICULAR




EPIDEMIOLOGIA

4-5% dos nascidos com cardiopatia congénita
17% dos fetos com cardiopatia congénita
Ocorréncia: 0.19/1000 nascidos vivos

Nao ha diferenca entre sexo

Sindrome de Down: 40% tem cardiopatias e 40 % destas séo
DSAV (geralmente forma completa)




HISTORIA NATURAL- FORMA TOTAL

IC com cerca de 1-2 meses de idade
Pneumonias de repeticao
Alta mortalidade aos 2-3 anos (se nédo operados)

Doenca obstrutiva vascular pulmonar (DOVP) — portadores de
S. de Down sé&o mais propensos a desenvolver DOVP —ideal
operar antes dos 6 meses




TRATAMENTO
CLINICO

|IC: Digoxina / Furosemida / Captopril

Profilaxia de endocardite infecciosa




TRATAMENTO CIRURGICO- CORRECAO TOTAL

Indicacao: 3-8 meses
Mortalidade: 5-10%
Complicacoes :

* Insuficiéncia de valva AV esq.
 BAVT < 5%
 Arritmias supraventriculares




ASSOCIACOES QUE DIFICULTAM
TRATAMENTO CIRURGICO

Hipoplasia do VE (formas desbalanceadas)
Valva AV esquerda com duplo orificio
Musculo papilar esquerdo unico

CIV muscular

Obstrucao de via de saida VD (T4F)

Obstrucao de via de saida do VE (estenose subadrtica)




ENTEROCOLITE
NECROSANTE




CONCEITO

Grave doenca gastrintestinal que afeta principalmente RN
(recém-nascidos) prematuros gerando sofrimento intestinal
acentuado.

Tem etiologia multifatorial .

Pode cursar com necrose e perfuracéao intestinal.




FATORES DE RISCO

O principal fator de risco para ECN (enterocolite necrosante) € a
prematuridade.

Outros fatores de risco:

* Apnéia, doenca pulmonar, asfixia;

* Baixo peso, parto gemelar;

- Cateterizacao da artéria umbilical, uso de cateteres venosos
centrais;

- Persisténcia do canal arterial;

 Hiperviscosidade, exsanguineotransfusao, bacteremia;

» Baixo débito cardiaco, choque;

 Alimentacao hiperosmolar.




EPIDEMIOLOGIA

Incidéncia: entre 3 a 4 casos/mil nascimentos, sendo 75 a 90%
dos casos ocorrendo em RN pre-termos, principalmente com
Idade gestacional entre 31-32 semanas e peso menor que
1500g.

Inicio entre 3 e 10 dias de vida.
Pode também ocorrer em RN a termo.

A mortalidade varia de 20-40% (37% necessitam de tratamento
cirargico) e 40-50% podem apresentar gangrena intestinal ou
perfuracao.

NAO esta relacionada ao sexo, raca ou sazonalidade;




QUADRO CLINICO

SINALS PORCENTAGEM DE
Distensiao abdominal PACIENTES x
Fezes sangninolentas 28
Apnéia_bradicardia 20

Hiperestesia abdominal 21

Retencdo da contenida gastrico 18

Fezes gnéiﬂ(‘n—pnqi'riv;m 17

"que(‘fn Qép‘ri(‘n" 12

Choqgue 11

Vomitos biliosos 11

Acidose 10

T,me‘giﬂ 9

Celulite da parede abdominal 6

Diarréia 6

Tumoracio na Fossa iliaca direita 2







DIAGNOSTICO

Hemograma: Trombocitopenia (indicador prognostico — abaixo de
100.000/mm?3 indica gangrena intestinal.)

Neutrofilia / neutropenia

Anemia

Hemocultura (freqientememnte Klebsiella sp.)
Pesquisa de sangue nas fezes (oculto ou nao)
Gasometria (acidose metabolica persistente)

Radiografia do abdome seriada (6/6 h)




ACHADOS
RADIOLOGICOS

Distensao e edema de alcas;
Pneumatose intestinal;
Pneumoperitbnio;

lleo paralitico:;

Portograma aéreo.

Pneumatose Coli (Pneumatose exclusiva do Colon, ndo ha

envolvimento do intestino curto - Forma benigna de ECN)







MANEJO CLINICO

Dieta zero;

Esvaziamento gastrico continuo;

Cobertura antibiotica de amplo espectro (inclusive anaerobios);
Manutencao da perfusao adequada,;

Correcao dos disturbios hidroeletroliticos e acido-basico;

Tratamento da coagulacao intravascular disseminada, quando
Instalada.




INDICACOES
CIRURGICAS

A ECN é considerada a emergéncia cirdrgica mais comum no
periodo neonatal;

INDICACAO ABSOLUTA— Perfuracéo de Alcas (com ou sem
pneumoperitonio);

INDICACOES RELATIVAS —»Portograma aéreo, alcas

paraliticas, eritema de parede abdominal e tumoracao
palpavel;

A decisao de submeter a cirurgia deve ser baseada na
evolucao clinica do RN e deve ser tomada em conjunto por
cirurgiao, anestesista e neonatologista.




PROCEDIMENTO
CIRURGICO

Os dois procedimentos mais realizados sao:

* Drenagem peritoneal simples;

 Laparotomia exploradora com resseccao do
segmento acometido, sequida de
anastomose primaria ou enterostomias.

* Mortalidade cirdrgica de 20 a 40%.




COMPLICACOES

« Estenose intestinal pos-cicatricial
* Fistulizacao

* Abscesso

* ECN recorrente

» Sindrome do intestino curto

» Sindrome disabsortiva

» Colestase




ESTRATEGIAS
PREVENTIVAS

Corticoterapia antenatal,
Aleitamento Materno;
Progressao criteriosa da dieta —» (20 ml /kg/dia)

Administracao de Igs (em fase de estudo):

* Eibl et al. avaliaram a eficacia de um
preparado oral de imunoglobulinas (73% -
IgA e 26% - IgG) na prevencao de ECN e
encontraram reducao na incidéncia da ECN
nos bebés tratados.




ESTRATEGIAS
PREVENTIVAS

Sabe-se que a presenca de um canal arterial patente (PCA) promove um
desvio do volume sangtliineo para as artérias pulmonares na fase
diastodlica, o que leva a diminuicao da perfusédo esplancnica,
aumentando, assim, o risco de aparecimento da ECN;

Cassady et al. observaram que a ligadura cirurgica precoce do canal
arterial ou o uso de ibuprofeno diminuiam a chance de aparecimento da
ECN;

O uso de indometacina é controverso;

Uso de pré e pro-bidticos.
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ECTOSCOPIA

Sexo masculino

Anastomose éntero-cutanea em flanco direito
Implantacéo baixa de orelhas

Prega palmar unica

Lingua protusa

Pele da nuca redundante
Peso 2000,0g

C.Total 48,0cm

C.Cr-Cau 33,0cm
C.Cef 32,0cm
C.Tor 26,0cm
C.Abd 32,0cm

Cariotipo 47, XY +21 (trissomia




TRATO GASTRO-INTESTINAL
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TRATO GASTRO-INTESTINAL
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Cortes transversais do reto e sigmoide Tecidos pericélicos com presencga de
conservando distdncia ao ponto distal ganglios gigantes




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Tecidos pericélicos com presenga de ganglios gigantes.




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Cortes transversais do reto e sigmoéide Células ganglionares degeneradas
conservando distancia ao ponto distal (tecidos pericolicos)




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Cortes transversais do reto e sigmoide
conservando distancia ao ponto distal

Inclusao intranuclear em neuronio
(tecidos pericolicos)




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Cortes transversais do reto e sigmoéide Inclusao intranuclear em neuronio
conservando distancia ao ponto distal (tecidos pericolicos)




TRATO GASTRO-INTESTINAL
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Cortes transversais do reto e sigmoide
conservando distancia ao ponto distal

Dois neurbnios degenerados
(setas pretas). Neuronio com inclusao
citoplasmatica eosinofilica -
megamitocondria (seta vermelha)




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Cortes transversais do reto e sigmoéide Neuronios Multinucleados
conservando distancia ao ponto distal (tecidos pericolicos)




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Na parede promiamente dita do reto ndo observamos a presencga de células
ganglionares (AGANGLIONOSE). Presenca de filetes nervosos hipertrofiados.




TRATO GASTRO-INTESTINAL

il x

Cortes transversais do reto e sigmoéide Auséncia do plexo mioentérico e
conservando distancia ao ponto distal submucoso no reto distal (Aganglionose).




TRATO GASTRO-INTESTINAL

§

Cortes transversais do reto e sigmoide
conservando distancia ao ponto distal

A partir do centimetro 3 observamos a
presenca células ganglionares na
submucosa e no plexo mioentérico




TRATO GASTRO-INTESTINAL

A partir do centimetro 3 observamos a Neurbnios degenerados (seta preta).
presencga células ganglionares na Inclusdes intracitoplasmaticas em
submucosa e no plexo mioentérico midcitos (seta vermelha).




TRATO GASTRO-INTESTINAL
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5,0cm - “Colunas” eosinofilicas na 8,0cm - Neuronios degenerados
muscular. Formacao de fila quase
continua de ganglios (seta vermelha)




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Cortes transversais do reto e sigmoéide Luz intestinal completamente obliterada
conservando distancia ao ponto distal por proliferacao fibrosa.




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Camada muscular interna degenerada e em | Proliferac&o fibrosa que oblitera a luz
contato com a fibrosa que oblitera a luz. intestinal.

Presenca de glanglios formando uma fileira

guase continua.
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11,0cm - Inameras inclusoes eosinofilicas intracitoplasmaticas em miocitos




TRATO GASTRO-INTESTINAL

Proximalmente a area de estenose observamos ulceras longitudinais na mucosa,
com processo inflamatério agudo supurativo comprometendo toda a extensao da
parede do orgao.




TRATO GASTRO-INTESTINAL

AGANGLIONOSE DE RETO DISTAL
SINAIS DE NEUROPATIA

« Células ganglionares degeneradas
* Incluséo eosinofilica em células ganglionares
SINAIS DE MIOPATIA

* Inclusdes eosinofilicas
 Colunas eosinofilicas
COLITE ULCERADA PROXIMALMENTE A ESTENOSE




PANCREAS

~ -

Ganglios gigantes no tecido Presenca de células ganglionares
peripancreatico degeneradas




PANCREAS

Células ganglionares degeneradas (seta | Célula Ganglionar com inclusdo
preta) intranuclear eosinofilica




 Neuropatia

PANCREAS




CORACAO

VD aberto mostrando pin¢a adentrando
pelo AE e sendo visualizada através do
defeito do septo ventricular (DSAVT)

......

il

Aspecto histologico habitual.




 Cardiopatia Congénita (DSAVT)

CORACAO




PULMAO

Superficie pleural heterogénea com
presenca de varias bolhas.

Corte fixado do pulmao demonstrando
bolhas (enfisema) subpleural e focos de
hemorragia




Enfisema subpleural
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Septos pulmonares espessados com depositos de hemossiderina




PULMAO

 Enfisema subpleural

« Congestao e espessamento dos septos alveolares




FIGADO

Figado com superficie de corte em noz- Congestao de veia centro-lobular.
moscada.




FIGADO

 Sinais de congestéo passivacronica

 |nsuficiéncia Cardiaca Direita




BACO E TIMO

Timo de aspecto histologico habitual




RIM E ADRENAL
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Rim de aspecto histologico habitual Adrenal de aspecto histologico habitual
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CEREBRO

Macroscopia nhormal




CEREBRO

Em varios pontos observamos trombos sépticos na luz de vasos cerebrais




CEREBRO

Infiltrado perivascular Infiltrado periventricular




CEREBRO

« Trombos sépticos intravasculares (sepse)

« Infiltrado parenquimatoso e perivascular




CONCLUSOES - CAUSA MORTIS E
DOENCA PRINCIPAL

TRISSOMIA Chr21

NEUROMIOPATIA CARDIOPATIA
ENTERICA CONGENITA

ESTENOSE

COLITE PROXIMAL

AGANGLIONOSE




PREENCHIMENTO DA
DECLARACAO DE OBITO

49 CAUSAS DA MORTE ANOTE SOMENTE UM DIAGNOSTICO POR LINHA Tempo gp'rqmmado
entre o inicio da
PARTE | cIp

D di bid d t 2y doenca e a morte
oenga ou estado mérbido que causou diretamente a > >
morte a \Sepﬁcemm

Devido ou como conseqéncia de :

CAUSAS ANTECEDENTES
e e, | Colits ulcerada e estenose do sigmide

lugar a causa basica

Devido ou como consequéncia de :

|  Neuromiopatia (: aqanqé‘ono.ve] | |

Devido ou como consequéncia de :

a|  Sindrome de Down | |

|
PARTE Il

9
Qutras condigdes significativas que contribuiram ﬁéﬂ V 7 | I

para a morte, e gue ndo entraram, porém, na
cadeia acima.

—




Nota do Editor do site, Dr. Paulo R. Margotto
Consultem tambéem!

(em no item Urgéncias Cirurgicas)

Etiologia: criangas portadoras de aganglionose apresentam defeito na inervagao
entérica distal, caracterizada pela auséncia de células ganglionares nas camadas.

submucosa e muscular e aumento das fibras neurais colinérgicas; mais
frequentemente, o.

retossigmoide esta envolvido.
Diagnaostico clinico:

A apresentacdao clinica mais comum € de retardo de eliminacdo de mec6nio
por mais de 48 horas ap6s o nascimento, com neonato evoluindo com quadro clinico
de obstrucéo intestinal distal. O toque retal, feito com a introducao de uma sonda
nuamero 10 ou 12, revela saida explosiva de gases e fezes.

Diagnostico radiologico:

~Aradiografia simples de abdome evidencia distensao de algas com
auséncia de ar nos segmentos distais, na maioria dos casos.

O enema baritado, obrigatoriamente realizado sem preparo de colo, e com as
radiografias tardias de 24, 48, 72 e até 96 horas, classicamente revela imagem de “cone
de transicao”, geralmente ao nivel do retossigmoide, que separa o segmento espastico
de intestino agangliénico da zona dilatada a montante, melhor visualizada na

radiografia em perfil. I


http://www.paulomargotto.com.br/documentos/OBSTRUCAO_INTESTINAL.doc
http://www.paulomargotto.com.br/

Nos casos em que o estudo radioldgico nao for conclusivo, devem-se utilizar outros
meios diagnoésticos.

A manometria anorretal mede alteracdes na presséo do canal anal durante e apos a
distenséao retal. Quando as células ganglionares estdo presentes, a distenséo retal com
baldo inibe o esfincter anal interno, resultando em queda da presséo anal, reflexo reto-
esfincteriano. O reflexo estd ausente nos pacientes com doenca de Hirschsprung.
Entretanlto este meio diagndstico ndo é de facil realizacdo ou interpretacdo no periodo
neonatal.

Na duvida diagnostica, deve-se sempre confirmar com bidpsia retal de suc¢gédo ou com a
bidpsia classica, retirando-se uma fita muscular. A biopsia mostrara auséncia de
células ganglionares, com a coloracdo de hematoxilina-eosina, e a pesquisa da
atividade de acetilcolinesterase resultara positiva, devido a aumento das fibras neurais
dentro da muscularis mucosae e lamina propria.

5.4). Tratamento cirurgico:

A cirurgia, pararemocao do segmento intestinal agangliénico, € necesséaria. Na maioria
dos neonatos, realiza-se colostomia no segmento normal para descompressao, seguida
da cirurgia definitiva em trés a nove meses. Mais recentemente, tem sido realizado
abaixamento do colon via endoanal como procedimento primério no periodo neonatal.




(em

no item Urgéncias Cirurgicas)
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Doenca de Hirschsprung (DH) e caracterizada pela auséncia de células ganglionares nos plexos micentérico (Auerbach) e
submucoso (Meissner) devido alteracao embriolégica no desenvalvimento do sistema nervoso entérico.

Descrever as caracteristicas clinicas, evolutivas e terapéuticas de um recem-nascido com aganglionose congénita total
diagnosticada no décimo nono dia de vida a confirmacdo histopatoldgica.

RNT AIG, sexo feminino, nascido de parto cesareo indicado por DCP, idade gestacional 40semanas + 4 dias, Apgar 8/9, peso
3580g, estatura 49cm, perimetro cefalico 34.5cm. RN eliminou mecoénio desde o primeiro dia de vida, porem apresentou distensio
abdominal e vémitos nos trés primeiros dias de vida, solicitou-se R-x abdome que evidenciou distensdo de alcas. Paciente
submetida a colostomia no quinto dia de vida, ndo sendo identificado o cone de transigao, foi realizada colostomia em posigao
habitual considerando a forma classica, mais prevalente, de aganglionose. Procedimento ocorreu sem intercorréncias, porém RN
apresentou irritabilidade importante, ndo aceitou progressdo de dieta, apresentando vbmitos e nauseas persistentes, sem
distensao abdominal, com colostomia nao funcionante. Mantida em dieta zero e em nutricdo parenteral. Apds analise
histopatolégica, foi evidenciada presenga de células ganglionares apenas em apéndice cecal, sendo submetida a nova
abordagem cirurgica para ileostomia e colectomia total no 19° dia de vida. RN evoluiu com certa resisténcia na progressao da
dieta, porém com melhora da irritabilidade e do estado geral, com ileostomia funcionante. Analise histopatolégica de colon
ascendente, transverso, descendente e sigmdide confirmou auséncia de células ganglionares em toda extensdo; em boca de
ileostomia foi visualizada ileite aguda e presenca de células ganglionares. Segue em acompanhamento da neonatologia, genética
e cirurgia pediatrica.

A Doencga de Hirschsprung pode se classificar de acordo com a localizacdo e extensdo do segmento aganglionar: classica
(retosigmoide), longo segmento (flexura esplénica e célon transverso) e aganglionose colbnica total ( até 50cm do ileo terminal).
A extensdo da aganglionose é definida a partir do momento em que a migragdo dos neuroblastos na parede intestinal é
interrompida. A forma mais rara é a aganglionose total que atinge somente entre 4-13% dos pacientes com DH. No caso descrito,
o transito intestinal manteve-se prejudicado mesmo com a colostomia e a paciente também apresentou vomitos e nauseas por

provavel estase do bolo alimentar, favoravel ao diagnostico da forma mais rara de apresentagcdo da Doenga de Hirschprung,
confirmada em analise histopatolégica.




Semana de Gestagao Nivel Aganglionar Classificacdo Frequéncia

73 semana ileo terminal Aganglionose col6nica total 4-13%
93 semana Flexura esplénica ou cdlon transverso Aganglionose longo segmento 12-22%
102 - 122 semana Retosigmoide Aganglionose classica 74-80%

Neste relato, a paciente apresentou a forma mais rara de aganglionose congénita, devido a interrupcéo da migragcao de
neuroblastos na parede intestinal por volta da sétima semana de gestacgé@o. Além disso, uma analise retrospectiva permite avaliar
a importancia da avaliagdo histopatologica para definicdo de adequada conduta terapéutica, uma vez que apds realizagao de
ileostomia a paciente ndo apresentou mais nauseas, vomitos e além disso, a ileostomia foi funcionante, diferentemente da

colostomia inicial.
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