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A R T I C U L O O R I G I N A L

The objective of this paper is to define the necessity of using or not
all the diagnostic tests simultaneously to obtain a precise diagnosis.
The authors performed a complete clinical review of a series of 42 HD
and 18 NID analysing the results of diagnostic procedures ( Radiology
/ transition zone, anorrectal manometry / absence of anal inhibitory
reflex, and suction biopsy / AcHE study ).
The authors concluded that is necessary to perform all the three diagnos-
tic procedures simultaneously in all patients with symtomatology given that
not one test has the capacity to provide a diagnosis alone. Anorectal mano-
metry has proven to be the most reliable test to diagnose HD.
The authors agree with the guidelines published by Meier Ruge in 2004
to diagnose NID.

KEY WORDS: Hirschsprung’s disease (HD); Neuronalintestinal Dys-
plasia (NID).

INTRODUCCIÓN

La sospecha de neuropatía intestinal agangliónica (enfer-
medad de Hirschsprung, EH), de neuropatía intestinal gan-
gliónica (neurodisplasia intestinal, NID) o de hipoganglionis-
mo, se produce con la aparición de síntomas como son el retra-
so en la evacuación meconial, la distensión abdominal, la oclu-
sión-suboclusión intestinal y los estreñimientos graves. Ante
la identificación de este cuadro clínico en recién nacidos y lac-
tantes, o en edades más avanzadas, las exploraciones com-
plementarias de radiología, manometría anorrectal y biopsia
por succión son las utilizadas para obtener el diagnóstico defi-
nitivo. De mayor importancia es el diagnóstico diferencial entre
ellas, ya que mientras la EH requiere tratamiento quirúrgico,
la NID es una enfermedad madurativa que tan sólo en casos
excepcionales precisará derivaciones intestinales sin resección.
El hipoganglionismo, de diagnóstico generalmente más tardío,
es controvertido en su tratamiento(1,2).

La radiología pone de manifiesto la existencia de cuadros
oclusivos o suboclusivos por la existencia de niveles hidro-
aéreos, y el enema opaco con estudio de postevacuación pue-
de confirmar la existencia de zona de transición estrecha dis-
tal que define, en principio, la longitud de la zona aganglió-
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RESUMEN: La sospecha de enfermedad de Hirschsprung (EH) o de neu-
rodisplasia intestinal (NID) se produce ante la aparición de una misma
sintomatología: retraso en la evacuación meconial, distensión abdo-
minal, vómitos, oclusión-suboclusión, o más tardíamente estreñimien-
to crónico. La necesidad de realizar un diagnóstico diferencial correc-
to entre ambas patologías es imprescindible, dado que el tratamiento
de la EH es quirúrgico y el de la NID, madurativo.
El objetivo de este trabajo es conocer la necesidad de utilizar o no todas
las pruebas diagnósticas simultáneamente para obtener un diagnóstico
diferencial correcto.
Se realiza una revisión de las historias clínicas en una serie de 42 EH
y 18 NID, analizando los resultados de las pruebas diagnósticas (radio-
logía-zona de transición, manometría anorrectal-ausencia reflejo inhi-
bidor de ano, biopsia por succión-tinción de AChE). 
Se concluye la necesidad, hoy por hoy, de realizar las tres pruebas diag-
nósticas simultáneamente en todos los pacientes con sintomatología,
ya que ninguna tiene la capacidad completa de orientar hacia un diag-
nóstico, aunque sí se ha mostrado en este trabajo como de mayor fia-
bilidad la manometría anorrectal en el diagnóstico de la enfermedad de
Hirschsprung. Los autores se adhieren a los criterios publicados por
Meier Ruge en 2004 para el diagnóstico de la NID.

PALABRAS CLAVE: Enfermedad de Hirschsprung (EH); Neurodisplasia
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HIRSCHSPRUNG-NEUROINTESTINAL DYSPASIA: DIFERENTIAL

DIAGNOSIS AND RELIABILITY OF DIAGNOSTIC PROCEDURES

ABSTRACT: The suspicion of Hirschsprung’s disease (HD) or Neu-
rointestinal Dysplasia (NID) arises with the appearance of a common
symtomatology : delay in meconium evacuation, abdominal distention,
vomiting, intestinal occlusion and ultimately, chronic constipation.
The need to perform a correct differential diagnosis between both pat-
hologies is essential, given that the treatment of HD is surgical while
NID is expectant.
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nica(3). La manometría anorrectal permite identificar el refle-
jo inhibidor de ano, siendo su ausencia indicativa de EH(4-6),
con una sensibilidad del 98% y especificidad del 97%(6). La
biopsia por succión debe ser suficientemente profunda como
para obtener mucosa y submucosa, y poder informar sobre la
actividad acetilcolinesterasa (AChE), hiperplasia de fibras,
presencia o ausencia de ganglios y la calidad de los mismos(7).
Debe repetirse la exploración en caso de obtener resultado
negativo y persistir los síntomas clínicos de EH, ya que pue-
den aparecer falsos negativos en recién nacidos(8), o tratarse
de un segmento corto y haber realizado la biopsia por enci-
ma del mismo(9).

La definición de NID expuesta por Meier Ruge en 1971(10)

fue la de una hiperplasia de plexos mientéricos y submuco-
sos con aumento de células ganglionares, con AChE positi-
va y ganglios malformados, y fue clasificada posteriormente
en tipos A y B según criterios histológicos y de gravedad clí-
nica(11,12). En 1999(13) el mismo grupo de autores llega a la con-
clusión de que la AChE, siempre que la biopsia obtenga pro-
fundidad suficiente, puede ser útil para el diagnóstico de EH
pero no de NID, ya que han observado que los criterios que
habían establecido para su diagnóstico también los han halla-
do como variante de la normalidad posnatalmente. En 2004(7),
después de una revisión de 3.984 biopsias realizadas a 1.328
niños, publican que consideran el diagnóstico de NID B con-
trovertido y establecen criterios diagnósticos más exigentes
de tipo cuantitativo y cualitativo; las biopsias deben ser rea-
lizadas a 8 y 10 cm por encima de la línea pectínea, con can-
tidad suficiente de submucosa, y para considerar positivo el
diagnóstico de NID deben aparecer después de 30 cortes seria-
dos en la submucosa (realizados perpendicularmente a la
mucosa) del 15 al 20% de ganglios gigantes, con más de 8
neuronas por ganglio. Finalmente definen el incremento de
AChE en la lámina propia como un fenómeno edad-depen-
diente que desaparece con la maduración del plexo submu-
coso, y establecen nuevos criterios al aconsejar técnicas de
deshidrogenasa láctica, sintetasa del óxido nítrico y deshi-
drogenasa succínica.

Ante esta variabilidad nos preguntamos si existe la posi-
bilidad de cometer un error en el diagnóstico de EH si no se
utilizan simultáneamente las tres pruebas diagnósticas (radio-
logía, manometría y biopsia), con la consecuencia de reali-
zar una cirugía radical en una NID, en principio una enfer-
medad madurativa, y cuál debe ser nuestra exigencia con los
criterios diagnósticos. Analizaremos nuestra más reciente
casuística con su clínica, radiología, manometría y biopsia
por succión (AChE).

MATERIAL Y MÉTODOS

Se revisaron las historias clínicas de 60 pacientes estu-
diados en un espacio de diez años (1992-2002), de ellos 42
fueron diagnosticados de EH, intervenidos quirúrgicamente,

y se comprobó por histología su diagnóstico. En los otros 18
se llegó a la conclusión de que se trataba de una NID por su
forma de presentación, evolución clínica, radiología, mano-
metría y biopsia (AChE), y se manejaron como tal. 

Se clasificaron ambos grupos por su edad de presentación
(recién nacidos a tres meses, de tres a doce meses, y de más
de un año), y a la vez por la sintomatología inicial presenta-
da, retraso en la evacuación meconial, oclusión-suboclusión
intestinal y estreñimiento.

De la radiología se evaluó la presencia de zona de transi-
ción en el enema opaco. Mediante manometría anorrectal
se valoró la presencia o ausencia de reflejo inhibidor de ano,
señalando también los casos dudosos. Con la biopsia por suc-
ción se identificaron las tinciones AChE positivas, la pre-
sencia o ausencia de ganglios y su forma.

RESULTADOS

En el grupo de 42 pacientes con EH (Tabla I) se repre-
senta la relación entre la edad y forma de presentación clí-
nica, con la presencia de zona de transición en el enema opa-
co. En todos ellos se realizó el estudio radiológico, hallán-
dose zona de transición en el 73,8% de ellos.

La tabla II representa la misma relación respecto a la
manometría anorrectal. De los 42 pacientes con diagnóstico
de EH, se realizó la exploración en 38, demostrándose en 37
de ellos ausencia de reflejo inhibidor de ano y en un caso fue
dudoso. La ausencia de reflejo se halló en el 97,3% de los
casos realizados.

En la tabla III observamos la misma relación con el resul-
tado de la biopsia por succión, realizándose la exploración en
34 pacientes. En 27 (79,4% de los biopsiados) se halló una acti-
vidad AChE aumentada, observándose hiperplasia de fibras y
ausencia de ganglios. Debe destacarse que en los otros 7 casos
se consideró que la muestra obtenida era insuficiente, y de ellos,
cinco pertenecían al grupo de menores de tres meses.

En el grupo de 18 pacientes con NID (Tabla IV) mues-
tra la relación entre edad y forma de presentación clínica (ocho
de ellos (44%) con retraso de evacuación meconial y oclu-
sión suboclusión intestinal, y diez (55,5%) con estreñimien-
to. En todos ellos se realizó el estudio radiológico presen-
tando el 22,2% zona de transición (Fig. 1).

La tabla V representa la relación de los 18 casos de NID
con el resultado de la manometría anorrectal. De los 18 pacien-
tes pudo realizarse la exploración en 15 de ellos, demostrán-
dose en 9 la presencia de reflejo inhibidor de ano, en 3 estaba
ausente y en otros 3 dudamos del resultado. En un 60% de ellos
pudo demostrarse la existencia de reflejo inhibidor de ano.

En la tabla VI se representa el resultado de las biopsias
realizadas en los 18 casos de NID, siendo diagnóstica en 9 de
ellos por la positividad de AChE y el aspecto y descripción
de los ganglios en la submucosa. En los otros nueve casos,
aunque presentaban una actividad AChE positiva, la muestra
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obtenida no fue lo suficientemente profunda para observar
ganglios ni su forma. La consideramos positiva en el 50% de
los casos biopsiados.

DISCUSIÓN

Es suficientemente conocida la validez de la sospecha clí-
nica de enfermedad de Hirschsprung y sus posibilidades diag-
nósticas a través de exploraciones complementarias, con la
fiabilidad de cada una de ellas. Sin embargo, desde que en

1971 Meier Ruge(10) describió la neurodisplasia intestinal coló-
nica se inicia una etapa de necesario y escrupuloso diagnós-
tico diferencial entre ambas, ya que si de sobra es conocido
el tratamiento del aganglionismo, en la NID se describe y
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Tabla III Enfermedad de Hirschsprung (n = 42). Biopsias por
succión

Biopsias

Edad al diagnóstico Realizadas E. Hirschsprung No diagnósticas

RN hasta 3 m 26 20 15 5

3 m hasta 12 m 6 6 5 1

+ de 1 año 10 8 7 1

42 34 27 7

79,4%

Tabla IV Neuropatías no agangliónicas (n = 18). Clínica y
radiología

Edad al diagnóstico Clínica Radiología
/Zona transición

Re. Meconio Estreñimiento
Ocl./Subocl.

RN hasta 3 m 9 6 3 22%
3 m hasta 12 m 4 2 2 25%
+ de 1 año 5 - 5 20%

18 8 10 22,2%

Tabla II Enfermedad de Hirschsprung (n = 42). Manometría
anorrectal

Manometría anorrectal

Edad al diagnóstico M.A.R. realizada R.I.A. ausente R.I.A. dudoso

RN hasta 3 m 26 22 21 1 95,5%

3 m hasta 12 m 6 6 6 100%

+ de 1 año 10 10 10 100%

42 38 37 1 97,3%

Tabla I Enfermedad de Hirschsprung (n = 42). Clínica y
radiología

Edad al diagnóstico Clínica Radiología/
Zona transición

Re. Meconio Estreñimiento
Ocl./subocl.

RN hasta 3 m 26 24 2 73%
3 m hasta 12 m 6 3 3 66%
+ de 1 año 10 3 7 80%

42 30 12 73,8%

Figura 1. Neurodisplasia intestinal. Zona de transición al enema opaco.

Tabla V Neuropatías no agangliónicas (n = 18). Manometría
anorrectal

Manometría anorrectal
Edad al diagnóstico M.A.R. R.I.A. R.I.A. R.I.A.

realizada ausente dudoso presente

RN hasta 3 m 9 8 3 2 3

3 m hasta 12 m 4 3 1 2

+ de 1 año 5 4 4

18 15 3 3 9

60%

Tabla VI Neuropatías no agangliónicas (n = 18). Biopsia por
succión

Biopsias
Edad Realizadas E. Neuropatía No
al diagnóstico Hirschsprung N.A. diagnóstica

RN hasta 3 m 9 9 5 4
3 m hasta 12 m 4 4 1 3
+ de 1 año 5 5 3 2

18 18 9 9
50%
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se confirma el aspecto madurativo de la misma sin precisar
cirugía, siendo su evolución la negativización de AChE, madu-
ración del plexo submucoso y AChE edad-dependiente(7). En
pocas ocasiones se han necesitado derivaciones intestinales
entre íleon y colon en casos diagnosticados de NID, pero en
aquellos que lo precisaron se han realizado cierres de la deri-
vación sin resección al considerar finalizado el proceso madu-
rativo con buen resultado(7,14).

Si analizamos la forma de presentación clínica en ambos
grupos (retraso en la evacuación meconial junto a clínica oclu-
siva) es llamativo que aparece en el 71,4% de los casos de
aganglionismo, frente a un 28,5% que debutaron con estre-
ñimiento; sin embargo, en el grupo de NID hubo un 44,4%
de oclusiones frente a un 55,5% de estreñimiento. A pesar de
ello, confirmamos la absoluta necesidad de diferenciar ambas
entidades a través de las exploraciones complementarias.

Nuestros resultados radiológicos fueron analizados según
la primera descripción emitida por el radiólogo en el momen-
to de analizar el enema opaco, y no después de reevaluacio-
nes una vez conocidos los resultados de otras exploraciones.
De idéntica forma se ha actuado cuando se han repetido las
manometrías anorrectales o las biopsias por succión.

El hallazgo del 73,8% de zona de transición radiológica
confirmando la existencia de EH es comparable a la literatu-
ra(3), sin embargo la existencia en un 22,2% en el grupo de
pacientes con NID nos obliga a reafirmarnos en la necesidad
de utilizar además otras pruebas diagnósticas para evitar fal-
sos positivos de EH.

La manometría anorrectal ha demostrado, al igual que
en otras estadísticas publicadas(4-6), ser la prueba de mayor
fiabilidad para el diagnóstico de EH, con un 97,3% de acier-
to diagnóstico en ausencia de reflejo inhibidor de ano. Rea-
lizando el mismo análisis en las NID, permitió que en un
60% de los estudios realizados se descartara la EH al existir
reflejo, y en el 40% restante su ausencia o resultado dudoso
nos hace pensar en el factor madurativo del mismo en esta
patología.

El material obtenido para estudio de la biopsia por succión
analizando la actividad AChE-hiperplasia de fibras-ausencia
de ganglios, nos permitió ser contundentes en el diagnóstico
de EH en el 79,4% de los casos sometidos a dicha prueba, mien-
tras que en el grupo de las NID, biopsiando todas ellas, sólo
nos lo permitió en un 50%. Fue en el grupo de pacientes de
edades comprendidas entre recién nacidos a tres meses de vida
donde mayores insuficiencias en la muestra tuvimos, al igual
que refieren otros autores(15). Debemos esperar mejorar el mate-
rial de las muestras con la nueva pinza de succión ( SOLO-
RBT) al tener la posibilidad de controlar mejor la presión de
la succión simultaneándola con el corte(16).

Pensamos que la aplicación de los criterios diagnósticos
cuantitativos y cualitativos expuestos por Meier Ruge(9) en
2004, mejorarán el diagnóstico de NID.
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