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INTRODUCERE

Boala Hirschsprung (BH), cunoscuta si sub denumirea de megacolon congenital,
este o afectiune congenitald caracterizatd prin absenta celulelor ganglionare din plexurile
mienteric si submucos ale colonului, ducand la o lipsa de peristaltism in segmentul afectat
al intestinului. Aceastd conditie rezultd intr-o obstructie intestinald functionala care poate
varia ca gravitate, in functie de lungimea segmentului de colon afectat.

Incidenta Bolii Hirschsprung este de aproximativ 1 la 5000 de nou-nascuti, fiind
mai frecventa la baieti decat la fete. Desi cauzele exacte ale BH nu sunt complet elucidate,
se considera ca este o afectiune multifactoriala, cu implicarea factorilor genetici, de mediu
dar si epigenici.

Simptomele Bolii Hirschsprung apar frecvent imediat dupa nastere sau pot deveni
evidente mai tarziu in copildrie. Manifestarile clinice includ constipatie severa, balonare
abdominala, varsaturi, lipsa poftei de mancare si intarziere in crestere.

Diagnosticul Bolii Hirschsprung se bazeaza pe o combinatiec de metode clinice,
imagistice si histopatologice. Ecografia abdominald, clisma baritatd si manometria
anorectald pot oferi informatii valoroase despre starea colonului. Biopsia intestinald este
esentiala pentru confirmarea diagnosticului si pentru a determina severitatea bolii.

Tratamentul Bolii Hirschsprung consta in corectarea obstructiei intestinale prin
interventie chirurgicald. Exista diverse tehnici chirurgicale disponibile, alegerea metodei
depinzind de severitatea bolii, de varsta pacientului si de experienta chirurgului.

Obiectivul principal al tratamentului este restabilirea continuitatii intestinale si
functiei normale a colonului, ameliorand semnificativ calitatea vietii pacientilor cu BH.

Studiul etio patogenic si terapeutic al Bolii Hirschsprung are o importanta deosebita
pentru o mai buna intelegere a cauzelor bolii, pentru optimizarea metodelor de diagnostic
si pentru rafinarea strategiilor terapeutice.

Prezentul studiu isi propune sa investigheze aspectele etiopatogenice ale Bolii
Hirschsprung, sa analizeze eficacitatea metodelor de diagnostic actuale si sa evalueze
rezultatele obtinute prin diferitele tehnici chirurgicale utilizate in tratamentul bolii.

Rezultatele acestui studiu pot contribui la imbunatatirea diagnosticului si a
tratamentului Bolii Hirschsprung, oferind o perspectiva mai clara asupra acestei afectiuni

complexe si oferind sperantd pacientilor afectati.



|. Stadiul actual al cunoasterii

1 Aspecte anatomice - etajul inframezocolic

In acest spatiu abdominal, situat inferior de mezocolonul transvers, se afla jejunul si
ileonul, Tnconjurate de cadrul intestinului gros, respectiv, cecul cu apendicele, colonul
ascendent, colonul transvers, colonul descendent si colonul sigmoid continuat cu rectul
acesta din urma insa situat in pelvis. (Niculescu, 1998)

Frank H. Netter in Atlas de anatomie a omului preciseaza ca viscerele etajului
inframezocolic sunt acoperite, anterior, de marele epiplon (omentum majus). Prins superior
de marea curburd a stomacului, el cobara peste colonul transvers, pe care il acoperd la
nivelul teniei omentale si trece si peste ansele intestinale, subtiri, nvelindu-le si pe ele. Are
forma patrulatera, cu suprafata neregulata, strabatutd de vase si mase de grasime, cu o foita
anterioara si una posterioara, prezentand mari variatii individuale.

Irigatia arteriald este foarte bogata si se realizeaza prin anastomoza arterelor gastro-
epiploice dreaptad si stdngd, pentru foita anterioard si prin ramuri din arterele lienald si
pancreatico-duodenala inferioara, pentru foita posterioara.

Venele sunt satelite arterelor; cele ale foifei anterioare se varsad in vena gastro-
epiploicd stangd sau Tn vena lienald, iar cele ale foitei posterioare Tn vena mezenteric
superioara, de obicei.

Vasele limfatice sunt foarte numeroase. Foita anterioara dreneaza limfa in
limfonodulii gastro-epiploici drepti si, mai departe, in ganglionii subpilorici si hepatici, de
unde reiese necesitatea indepértérii omentului mare in cancerul gastric. Foita posterioarad
dreneaza limfa in limfonodulii lantului pancreatico-splenic.

Inervatia este de asemenea foarte bogata, nervii fiind dispusi in plexuri. Ei provin,
Tndeosebi, din plexul hepatic si cel splenic.

Prin urmare, acest capitol cuprinde informatii selectate din literatura de specialitate
pentru a putea descrie cat mai detaliat notiuni despre aspectele anatomice, astfel in acest
capitol au fost detaliate subcapitole care descriu:

1.1 Jejunul si ileonul

1.2 Mezenterul

1.3 Intestinul gros (Intestinum crasium)

1.4 Cecul si apendicele

1.5 Colonul

1.6 Rectul



2. Patologia pediatrica chirurgicali a aparatului digestiv. Anomalii
congenitale

Capitolul dedicat Patologiei pediatrice chirurgicale a aparatului digestiv
exploreazd o serie de afectiuni si anomalii congenitale care pot afecta
functionarea corectd a tractului gastrointestinal la nou-ndscuti si copii.
Anomaliile congenitale ale aparatului digestiv reprezinta o categorie
importantd de afectiuni chirurgicale pediatrice, caracterizate prin malformatii
sau defecte de dezvoltare ale organelor digestive, care pot compromite
absorbtia nutrientilor, digestia si eliminarea reziduurilor.

Aceste afectiuni pot varia in gravitate, de la anomalii minore, care nu
necesita tratament imediat, pana la malformatii severe care impun interventii
chirurgicale de urgenta pentru a salva viata copilului. Printre cele mai
frecvente anomalii congenitale se numard atreziile esofagiene si intestinale,
malrotatiile intestinale, boala Hirschsprung si gastroschizis, fiecare avand
implicatii clinice semnificative.

In acest capitol au fost abordate cauzele subcapitolele:

2.1 Malformatiile anorectale
2.2 lleusul meconial
2.3 Sindromul dopului meconial
2.4 Peritonita meconiala
2.5 Megacolonul congenital
2.5.1 Etiologie
2.5.2 Fiziopatologie
2.5.3 Simptomatologie
2.5.4 Diagnosticul BH
2.5.5 Diagnosticul diferential al BH la nou-niscut
2.5.6 Tratament

2.6 Pseudo-obstructiile intestinale cronice



I1. Contributii personale

3. Scurt istoric privind Boala Hirschsprung

Boala Hirschsprung, initial cunoscutd sub numele de ,,Die Hirschsprungsche
Krankheit,” ramane, dupa mai bine de 100 de ani de la prima sa descriere, o afectiune de
interes pentru diagnosticul si tratamentul medical. Aceasta este un domeniu important atit
in chirurgia pediatrica, cat si in pediatria clinicd, fiind, de asemenea, un subiect intens
studiat In biologia moleculara. Istoria sa medicald este captivantd, oferind o perspectiva
asupra progreselor stiintifice si contributiei esentiale a microscopiei si patologiei. Harald
Hirschsprung a fost primul medic care a prezentat aceastd boald in fata Societitii Germane
de Pediatrie, descriind cazuri de constipatie fatala la sugari, contribuind semnificativ la
intelegerea si diagnosticarea aganglionozei colonice.In acest capitol au fost descrise

subcapitolele:

3.1 3.2 3.3
Dr. Hirschsprung-Repere Perioada pre- Perioada post-
Biografice Hirschsprung Hirschsprung
4, Evolutia tehnicilor chirurgicale in managementul Bolii

Hirschsprung

Harald Hirschsprung a realizat prima descriere detaliata a megacolonului
congenital, deschizand calea pentru progresele in etiologia, diagnosticul si tratamentul bolii
Hirschsprung. De-a lungul secolului urmator, s-au facut avansuri semnificative in
gestionarea chirurgicald a acestei afectiuni. Orvar Swenson a fost un pionier al domeniului,
efectuand prima disectie transrectala completd, urmat de alti chirurgi care au contribuit la
dezvoltarea metodelor moderne de tratament. Desi primele observatii ale megacolonului ii
sunt atribuite lui Ruysch, Ehrenpreis a considerat cd aceste descoperiri nu erau suficiente
pentru un diagnostic clar, multe dintre cazurile raportate initial implicand adulti cu istorii
clinice atipice si autopsii neconcludente.

Acest capitol a abordat evolutia tehnicilor chirurgicale in managementul Bolii
Hirschsprung in functie de:

4.1 4.2 4.3
Secolul al XI1X-lea Secolul al XX-lea Secolul al XXI-lea



5. Ipoteza de lucru si obiectivele generale

Studiul asupra Bolii Hirschsprung reprezintda o provocare majorda atat in
diagnosticare, cat si in stabilirea unui tratament eficient. Relevanta acestui subiect deriva
din dificultatea elimindrii segmentului intestinal afectat si a credrii unei portiuni
functionale care sa asigure motilitatea normald si continenta fecald. Desi existd multe
cercetari despre tehnicile chirurgicale si evolutia postoperatorie, informatiile privind
monitorizarea si tratamentul preoperator sunt limitate. Un obstacol semnificativ 1l
reprezintd examenul histopatologic extemporaneu si utilizarea biopsiilor aspirative
transrectale pentru diagnostic. Din cei 24 de pacienti studiati, 20 au beneficiat de biopsii
pentru confirmarea diagnosticului. Megacolonul congenital, caracterizat prin lipsa celulelor
ganglionare in peretele intestinal, afecteazd de obicei partea terminald a colonului,
provocand o dilatare severd a intestinului. In cazurile mai grave, intreaga portiune a
colonului sau chiar o parte din intestinul subtire poate fi implicatd. Boala poate fi
diagnosticata tardiv, uneori in adolescenta sau la maturitate.

6. Metodologia generala a cercetarii

In acest studiu, a fost analizat un grup de pacienti internati intre 2017 si 2024 la
Clinica de Chirurgie a Spitalului Clinic de Urgentd pentru Copii ,,Grigore Alexandrescu”,
toti diagnosticati si tratati pentru megacolon congenital Hirschsprung. Studiul a fost
considerat fezabil datorita adresabilitatii mari a spitalului, care primeste cazuri din intreaga
tara. Datele au fost colectate din surse variate, inclusiv protocoale operatorii, fise de
observatie clinica, rezultate histopatologice si sistemul informatic al spitalului. Grupul de
studiu a fost Tmpartit in doud categorii, in functie de confirmarea sau infirmarea
diagnosticului histopatologic de Boald Hirschsprung. In total, 24 de pacienti diagnosticati
cu constipatie cronicd din cauza megacolonului congenital au fost inclusi in studiu, toti
avand datele clinice complete necesare pentru prelucrarea statistica.

Ansamblul studiului realizat porneste de la analiza comparativa intre diagnosticul

confirmat si infirmat de boald Hirschsprung raportat la:

- sexul pacientilor - polipi

- interventia chirurgicala de rezectie rectala - celule ganglionare

- tipul operatie efectuat - fibroza

- aganglionoza - hemoragie

- colostoma - inflamatie

- hiperplazie - infiltratul inflamator



- inervatia vegetativa - hiperemie

- mucoasd - hiperplazia filetelor nervoase
- plexul mienteric - congestia vasculara
- plexul submucos - constipatie

- enterocolita

Studiul retrospectiv clinico-statistic s-a bazat pe datele arhivate ale Spitalului de
Urgenta pentru Copii ,,Grigore Alexandrescu” din Bucuresti, incluzand toti pacientii
diagnosticati si tratati pentru Boala Hirschsprung in perioada analizata. Diagnosticul a fost
confirmat folosind metode radio-imagistice si histologice, iar cazurile au fost raportate
Directiei de Sanatate Publica Bucuresti. Analiza statistica a fost realizata cu ajutorul
Microsoft Excel, iar datele au fost procesate ulterior cu software-urile GraphPad si Epi
Info. Validarea datelor statistice a inclus aplicarea testelor Fisher's Exact Test, Mann-

Whitney U si Likelihood Ratio pentru a evalua rezultatele.

7. Studiul I - Tehnici chirurgicale Tn boala Hirschsprung

7.1. Material si metoda

Boala Hirschsprung este o afectiune congenitald ce se caracterizeaza prin absenta
ganglionilor nervosi in peretele intestinal, cauzadnd obstructie functionala a colonului si
constipatie cronica severd. Diagnosticul precoce si tratamentul corect sunt esentiale pentru
prevenirea complicatiilor si imbundtatirea calitatii vietii pacientilor. Tratamentul principal
este chirurgical, avand ca scop Indepartarea segmentului afectat si refacerea continuitatii
intestinale cu o portiune sanatoasda. Diverse tehnici chirurgicale, precum metodele
Duhamel, Swenson, Soave si tehnicile laparoscopice, au fost dezvoltate pentru a trata
aceastd afectiune complexa. Fiecare tehnicd are avantaje si dezavantaje, iar alegerea
metodei adecvate depinde de factori precum lungimea segmentului aganglionar, varsta si
starea pacientului. Capitolul analizeaza in detaliu aceste proceduri, discutand principiile,
indicatiile, complicatiile si rezultatele, pentru a oferi o abordare terapeutica personalizata si
optimizata.

Tn acest studiu au fost descrise si discutate: 7.2 Istoria tehnicilor chirurgicale
pentru Boala Hirschsprung, 7.3 Tehnici minim invazive de tratament al bolii
Hirschsprung, 7.4 Tehnica Swenson, 7.5 Tehnica Soavem, 7.6 Tehnica Duhamelm, 7.7
Tehnica de coborire endoanala strict transanala, 7.8 Colostomi, 7.9 Complicatii

postoperatorii




7.10 Concluzii si discutii de etapa generate de studiul tehnicilor chirurgicale in
boala Hirschsprung

Tehnicile chirurgicale utilizate in tratamentul bolii Hirschsprung, precum rezectia
Swenson, metoda Soave modificatd si tehnica Duhamel, au demonstrat eficientd si
sigurantd pe termen lung. Majoritatea pacientilor care au beneficiat de interventii de tip
pull-through au obtinut rezultate pozitive, cu continentd fecald adecvata si prevenirea
complicatiilor severe. Totusi, existd variatii postoperatorii, iar unii pacienti pot dezvolta
disfunctii intestinale care necesitd ingrijiri suplimentare. O echipa multidisciplinara este
cruciala pentru gestionarea complicatiilor postoperatorii, iar tehnicile minim invazive ar
chirurgicald are avantaje si limitdri: tehnica Swenson este simpld, dar riscantd pentru
sfincterul anal, metoda Soave necesita precizie pentru a evita complicatiile, iar tehnica
Duhamel reduce dilatarea intestinald, dar prezintd dificultati tehnice si riscul de fistule.
Experienta chirurgului joacd un rol semnificativ in succesul interventiei, iar tehnicile
laparoscopice si robotice sunt din ce in ce mai populare datoritd recuperdrii rapide si a

complicatiilor reduse.

8. Studiul 11 - Studiul statistic etio-patogenic privind prezenta polipilor

rectali la pacientii cu Boala Hirschsprung

8.1 Introducere

8.2 Obstacole diagnostice si consideratii terapeutice

8.3 Megacolonul congenital: O privire detaliata

Megacolonul congenital este o afectiune caracterizatd prin absenta celulelor
ganglionare in peretele intestinal, afectand n principal segmentul terminal al intestinului
gros, cum ar fi colonul sigmoid si rectul. Aceastd deficienta impiedica peristaltismul,
procesul esential de miscare a alimentelor prin tractul digestiv, ceea ce duce la dilatarea
segmentului intestinal afectat. In peste 10% din cazuri, intreaga portiune a colonului si
uneori 0 parte din intestinul subtire sunt implicate. In formele moderate, boala poate
ramane nediagnosticata pand in adolescenta sau, in cazuri rare, chiar pana la maturitate.

8.4 Prognostic si complicatii potentiale

8.5 Prezentarea studiului

Acest studiu statistic analizeaza prevalenta polipilor rectali la pacientii cu BH,

comparand datele obtinute cu cele din populatia generala.
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8.6 Rezultate

Studiul actual a inclus 17 pacienti cu Boald Hirschsprung confirmata
histopatologic, dintre care 2 (11,8%) au prezentat polipi rectali. Aceasta rata de prevalenta
este semnificativ mai mare decat prevalenta asteptatd de 2-3% in populatia generala.
Diferenta a fost confirmata statistic prin testul exact Fisher, cu o valoare p de 1,000000,
indicand o asociere statisticd semnificativa raportata la numarul de cazuri.

8.7 Concluzie

Rezultatele acestui studiu sugereazd o prevalenta crescutd a polipilor rectali la
pacientii cu Boala Hirschsprung confirmata histopatologic. Desi pentru a putea generaliza
este necesard o cercetare suplimentara pentru a intelege pe deplin relatia dintre cele doua
afectiuni, este important ca pacientii cu BH sa beneficieze de un screening regulat pentru
polipi rectali, contribuind in acest fel la reducerea riscului de cancer colorectal.

8.8 Recomandari

Pacientii cu Boala Hirschsprung (BH) trebuie sa consulte un medic chirurg pentru a
stabili un program de screening personalizat pentru polipi rectali, care sa fie urmat pe tot
parcursul vietii. Frecventa acestor investigatii depinde de factorii de risc individuali, dar se
recomanda, in general, efectuarea lor la fiecare 3-5 ani, incepand de la diagnostic si pana la
varsta de 25 de ani. Screeningul poate include colonoscopie sau sigmoidoscopie flexibila,
impreuna cu biopsie. Depistarea precoce a polipilor permite indepartarea lor rapida,
reducand astfel riscul de cancer colorectal. Aceste recomandari sunt bazate pe datele

studiului actual.

9. Studiul Il - Studiul Statistic comparativ pentru tipul de operatie
efectuat la pacientii cu Boala Hirschsprung confirmata histopatologic

versus pacienti cu BH infirmata histopatologic

9.1 Introducere

9.2 Obiectiv

Acest studiu statistic comparativ si-a propus analiza corelatiei dintre diagnosticul de
Boala Hirschsprung (pozitiv sau negativ confirmatd sau infirmata histopatologic) si tipul
de operatie efectuat la pacientii inclusi si urmadriti in acest studiu.

9.3 Metoda

Metoda acestui studiu a inclus un total de 24 de pacienti, Impartiti in doua grupuri.
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Primul grup a cuprins 17 pacienti cu diagnostic confirmat de Boala Hirschsprung,
stabilit prin analize histopatologice, iar al doilea grup a inclus 7 pacienti la care
diagnosticul a fost infirmat folosind aceleasi metode. Pentru fiecare pacient au fost
colectate si analizate informatii legate de sex (masculin sau feminin) si tipul de interventie
chirurgicala efectuata in cadrul tratamentului.

9.4 Analiza statistica

Tn acest studiu, s-a investigat asocierea dintre diagnosticul de Boala Hirschsprung
(BH) si anumite variabile precum sexul pacientului si tipul de operatie efectuata. Pentru a
evalua legatura dintre BH si sexul pacientului, s-a utilizat testul exact Fisher, un test
statistic care permite determinarea semnificatiei asociative intre doua variabile. Rezultatul
acestui test a fost comparat cu un nivel prestabilit de semnificatie, de obicei 0,05, pentru a
decide daca exista o asociere semnificativa din punct de vedere statistic. De asemenea, s-a
evaluat si relatia dintre diagnosticul de BH si tipul de interventie chirurgicald utilizand
raportul de verosimilitate (RV). Acest raport oferd informatii despre cat de mult variaza
probabilitatea diagnosticului de BH in functie de tipul de operatie efectuata, indicand daca
anumite proceduri chirurgicale sunt mai des asociate cu diagnosticul acestei boli.

9.5 Rezultate

Se analizeaza legatura dintre diagnosticul de Boald Hirschsprung si doud variabile:
sexul pacientilor si tipul de operatie efectuata. in ceea ce priveste sexul pacientilor, testul
exact Fisher nu a identificat o asociere semnificativa statistic, indicind ca sexul nu
influenteazd probabilitatea de a fi diagnosticat cu aceastd boald. Valoarea p de 1.000
sugereazd cd nu existd nicio diferentd intre pacienti de sex diferit in ceea ce priveste
diagnosticul de Boala Hirschsprung. in ceea ce priveste tipul de operatie, rezultatele au
indicat o asociere marginala, cu o valoare p de 0.615863, ceea ce aratd ca, desi existd o
tendinta de asociere intre diagnostic si tipul de operatie, aceasta nu este suficient de
puternicad pentru a fi considerata semnificativa statistic.

9.6 Concluzie

Rezultatele acestui studiu nu sugereazd o corelatie semnificativa statistica intre
diagnosticul de Boald Hirschsprung (confirmata sau infirmatahistopatologic) si sexul
pacientilor. Dar desi a fost identificata o asociere marginala intre diagnosticul de Boala
Hirschsprung si tipul de operatie efectuata, datele nu sunt suficiente pentru a stabili o
concluzie definitivd. Sunt necesare studii suplimentare cu esantioane mai mari de pacienti
pentru a clarifica relatia dintre aceste variabile.

9.7 Limitari ale studiului
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10. Studiul 1V - Studiul statistic etio-patogenic pentru pacientii cu Boala
Hirschsprung confirmata histopatologic si infirmata histopatologic la

care este prezenta aganglionoza

10.1 Introducere

10.2 Metodologie

S-a realizat un studiu retrospectiv pe un grup de 24 de pacienti cu suspiciune de
BH, dintre care 17 au fost confirmati histopatologic, iar 7 au fost infirmati histopatologic.
Prevalenta agangliozei a fost analizata in cele doud grupuri de pacienti. Testul exact Fisher
a fost utilizat pentru a determina semnificatia statistica a asocierii observate.

10.3 Rezultate

Rezultatele studiului aratd o prevalenta semnificativdi a agangliozei in randul
pacientilor cu diagnostic histopatologic confirmat de Boala Hirschsprung. Dintre cei 17
pacienti diagnosticati cu aceasta afectiune, 15 (88.2%) au prezentat aganglioza, in timp ce
doar 1 dintre cei 7 pacienti cu diagnosticul infirmat a manifestat aceasta conditie (14.3%).

Valoarea testului exact al lui Fisher, de 0.001318, indicd o asociere statistic
semnificativd intre diagnosticul de Boala Hirschsprung si prezenta agangliozei, sugerand
ca acest marker este esential in diagnosticarea corectd a afectiunii.

10.4 Discutie

Rezultatele studiului aratd o asociere semnificativa din punct de vedere statistic (p
= 0.001318) intre prezenta aganglionozei si diagnosticul de Boala Hirschsprung confirmat
histopatologic. Pacientii cu Boald Hirschsprung confirmatd au avut o prevalenta
semnificativ mai mare a agangliozei in comparatic cu cei la care diagnosticul a fost
infirmat, evidentiind importanta aganglionozei ca marker esential in diagnosticarea acestei
afectiuni.

10.5 Concluzie

Acest studiu ofera dovezi care sustin o asociere etio-patogenica intre aganglionoza
si Boala Hirschsprung confirmata histopatologic. Sunt necesare studii suplimentare cu o
cohortd mai mare de pacienti pentru a confirma aceste descoperiri si a explora potentialele
mecanisme subiacente acestei asocieri.

10.6 Limitari

Este esential de subliniat ca aceastd analiza se bazeaza pe un esantion redus de

pacienti astfel rezultatele trebuie interpretate cu precautie.
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11. Studiul V - Studiul statistic comparativ etio-patogenic pentru
pacientii cu Boala Hirschsprung confirmata histopatologic versus
pacientii cu Boala Hirschsprung infirmatia histopatologic raportat la

prezenta hiperplaziei de la nivelul biopsiei colonice

11.1 Introducere

Acest studiu isi propune sa investigheze asocierea etiopatogenetica dintre prezenta
hiperplaziei in biopsiile colonice si Boala Hirschsprung (BH) confirmata histopatologic,
comparativ cu cazurile in care diagnosticul de BH a fost infirmat.

11.2 Material si metoda

S-a realizat un studiu retrospectiv pe un grup de 24 de pacienti cu suspiciune de
Boala Hirschsprung, dintre care 17 au fost confirmati histopatologic, iar 7 au fost infirmati
histopatologic. Prevalenta hiperplaziei a fost analizatd in cele doua grupuri de pacienti.
Testul exact Fisher a fost utilizat pentru a determina semnificatia statistica a asocierii
observate.

11.3 Rezultate

Rezultatele studiului privind prevalenta hiperplaziei arata ca 11 din cei 17 pacienti
cu Boala Hirschsprung confirmata histopatologic (64.7%) au prezentat hiperplazie, in timp
ce doar 2 din cei 7 pacienti cu Boala Hirschsprung infirmata (28.6%) au avut aceasta
caracteristicd. Cu toate acestea, testul exact al lui Fisher a generat o valoare de 0.181922,
indicand cd aceasta asociere nu este semnificativd din punct de vedere statistic. Aceasta
sugereaza cd, desi existd o diferenta Intre grupuri, nu este suficient de puternica pentru a fi
considerata relevanta din punct de vedere statistic.

11.4 Discutie

Rezultatele studiului sugereaza o posibild asociere intre BH confirmata
histopatologic si hiperplazia de la nivelul biopsiei colonice. Pacientii cu BH confirmata
histopatologic au prezentat o prevalenta mai mare a hiperplaziei comparativ cu pacientii cu
BH infirmata histopatologic. Cu toate acestea, testul exact al lui Fisher nu a demonstrat o
semnificatie statistica (p = 0.181922).

11.5 Concluzie

Desi rezultatele sugereaza o posibila asociere, sunt necesare studii suplimentare cu
o cohortd mai mare de pacienti pentru a confirma aceastd observatie si a determina daca
hiperplazia este o consecintd a BH sau un factor de risc pentru aparitia acesteia.

11.6 Limitari
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12. Studiul VI - Studiu statistic privind prezenta Bolii Hirschsprung
confirmata histopatologic versus BH infirmata histopatologic corelate cu

sexul si varsta pacientilor

12.1 Introducere

12.2 Ipoteza de lucru

Exista o asociere intre boala Hirschsprung si sex sau varsta.

12.3 Material si metoda

Un studiu retrospectiv a analizat 24 de pacienti cu suspiciune de Boala
Hirschsprung, dintre care 17 au avut diagnosticul confirmat si 7 infirmat. In grupul cu
Boala Hirschsprung confirmata, majoritatea pacientilor (88.2%) au fost de sex masculin, cu
o varsta mediana de 5 ani. In grupul cu diagnosticul infirmat, toti pacientii au fost de sex
masculin, cu o varstd mediana de 7 ani. Analiza statistica a aratat cd nu exista o asociere
semnificativd intre sex si prezenta bolii (p=1.000000), dar varsta a fost asociatd
semnificativ cu Boala Hirschsprung, pacientii mai tineri fiind mai predispusi la diagnostic
(p=0.014464).

12.4 Interpretarea rezultatelor

Rezultatele studiului arata cd nu existd o asociere semnificativa statistic intre sex si
prezenta bolii Hirschsprung, conform valorii p obtinute (1.000000), ceea ce sugereaza ca
diferenta dintre proportia baietilor si fetelor afectati nu este semnificativa. Tn schimb,
analiza in functie de varstd a ardtat o asociere semnificativa statistic, valoarea p fiind de
0.014464, indicand faptul ca pacientii cu Boala Hirschsprung tind sa fie mai tineri decat cei
la care boala a fost infirmata. Astfel, varsta pare a fi un factor mai relevant in diagnosticul
bolii, In timp ce sexul nu prezintd o influentd semnificativa.

12.5 Concluzii

In cadrul acestui esantion, sexul nu a fost identificat ca un factor de risc pentru
Boala Hirschsprung, neexistand o asociere semnificativa intre cele doua variabile. in
schimb, varsta a fost asociatd cu prezenta bolii, copiii mai mici fiind mai predispusi la
diagnosticarea acestei afectiuni.

Analiza statistica suplimentara, prin calcularea valorii "p" folosind Fisher's Exact
Test, a confirmat ca nu exista o relevanta statistica intre sex si Boala Hirschsprung in acest

lot examinat.
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13. Studiul VII: Studiul statistic intre mediul de provenineta, sex si BH

confirmata sau infirmata histopatologic.

13.1 Ipoteza de lucru

Ipoteza de lucru sugereaza ca nu exista o asociere semnificativa statistic intre
mediul de provenientd (rural sau urban) si prezenta bolii Hirschsprung. Datele furnizate
aratd cd, dintre pacientii cu boala confirmata, 11 provin din mediul rural si 6 din mediul
urban, Tn timp ce dintre cei la care diagnosticul a fost infirmat, 5 sunt din mediul rural si 2
din mediul urban.

Rezultatul testului statistic Fisher's Exact Test, cu o valoare p de 1.000000,
confirma faptul ca nu exista o legaturd semnificativa statistic intre mediul de provenienta si
prezenta bolii Hirschsprung.

13.2 Interpretarea rezultatelor

Valoarea ,,p”” obtinutd din testul exact al lui Fisher este de 1.000000, ceea ce indica
o lipsa totald de asociere statistic semnificativa intre mediul de provenientd si prezenta
bolii Hirschsprung in esantionul analizat. Aceastd valoare mare a lui ,,p” sugereaza ca
proportia cazurilor pozitive de Boala Hirschsprung este similara atat in mediul rural, cat si
in mediul urban, fara a exista o diferentd semnificativd intre cele doua grupuri. Astfel,
mediul de provenientd nu influenteaza prevalenta bolii in mod relevant din punct de vedere
statistic.

13.3 Concluzie

Pe baza datelor disponibile, nu existd dovezi suficiente pentru a sustine ca mediul
de provenientd (rural vs. urban) este un factor de risc sau de protectie pentru boala
Hirschsprung.

13.4 Limitari

Acest studiu are citeva limitiri importante. In primul rand, mirimea esantionului
este redusa (N=24), ceea ce scade puterea statisticd a testului si face dificila detectarea unei
asocieri, in special daca aceasta este slaba. De asemenea, fiind un studiu observational, nu
se poate stabili o relatie de cauzalitate intre mediul de provenientd si boala Hirschsprung,
iar alti factori confundenti pot influenta rezultatele.

Lipsesc informatii despre variabile importante precum varsta, sexul sau factori
socio-economici, care ar putea afecta legatura dintre mediul de provenienta si aparitia bolii

Hirschsprung.
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14. Prezentare cazuri

14.1 Introducere

14.2 Aspecte clinice

Primul caz clinic se refera la un sugar de 5 luni, de sex masculin, transferat cu
suspiciunea de megadolicocolon si diagnosticul de malnutritie protein-calorica de gradul
I, enterocolitd acuta si sindrom de deshidratare severa. Dupa o evolutie nefavorabila, a
fost transferat la Spitalul Clinic de Urgenta pentru Copii ,,Grigore Alexandrescu”.
Examenul histopatologic a aratat prezenta unor filete nervoase rare in peretele muscular
intestinal, fard celule ganglionare.

Al doilea caz clinic prezinta un copil de 2 ani, cunoscut cu megacolon congenital si
colostomie dreaptd, la care s-a efectuat o sfinctero-recto-miotomie extramucoasa de tip
Duhamel, cu o evolutie postoperatorie favorabila.

Un alt caz clinic se referd la un copil de 1 an si 6 luni, purtdtor de colostoma si
ileostoma. Biopsia a aratat o arhitecturd glandulara conservata si hipertrofie a muscularis
mucosae, fara celule ganglionare identificate. Descrierea microscopica a relevat
aganglionoza la nivelul rectului si colonului sigmoid, cu hiperplazie a filetelor nervoase si
inflamatie granulomatoasa in colonul transvers si ascendent.

Diagnosticul anatomo-patologic a confirmat Boala Hirschsprung la rect si sigmoid,
cu hipoganglionoza in restul colonului. Irigografia a ardtat o decalibrare in colonul
transvers si un colon descendent cu calibru cvasinormal. S-a practicat o coborare endoanala
de tip Soave, care a permis mentinerea vascularizatiei si a inervatiei pelvine, cu evolutie
postoperatorie favorabild. Desi se sugereaza ca procedura ar putea creste incidenta
constipatiel, acest lucru nu a fost demonstrat clinic.

14.3 Concluzii si discutii de etapi generate de cazurile prezentate

Boala Hirschsprung necesitd un diagnostic rapid si un tratament chirurgical adecvat
pentru a asigura o evolutie favorabila. Tehnicile chirurgicale moderne, precum sfinctero-
recto-miotomia Duhamel si endorectoplastia Soave, ofera posibilitatea de a restabili functia
intestinald, contribuind semnificativ la imbunatatirea calitdtii vietii pacientilor. Gestionarea
postoperatorie este cruciald pentru a preveni complicatiile si pentru a optimiza procesul de
recuperare.

Abordarea moderna a tratamentului include diagnostic precoce, interventie
chirurgicala si ingrijire postoperatorie specializatd, cu obiectivul principal de a restabili

continuitatea si functionalitatea normald a colonului.

17




CONTRIBUTII PERSONALE

Ghidul realizat oferd practicienilor din domeniul sanatatii o abordare structurata si
bazata pe dovezi stiintifice, facilitdnd astfel diagnosticarea precoce, stabilirea unui plan de
tratament adecvat si monitorizarea eficientd a pacientilor. In plus, un astfel de ghid
contribuie la reducerea variatiilor in practicile medicale, asigurand aplicarea celor mai
bune tehnici chirurgicale si terapeutice.

Implementarea unui ghid clinic de management al bolii Hirschsprung este esential

Ghidul ofera un cadru clar pentru gestionarea complicatiilor si prevenirea acestora,
sprijinind echipa medicald in luarea deciziilor informate si personalizate in functie de
fiecare caz.

Implementarea unui ghid clinic poate reduce erorile medicale, optimizeaza
resursele si imbunatateste prognosticul pacientilor pe termen lung.

In final ghidul este un instrument indispensabil pentru cresterea calitatii ingrijirii si

asigurarea unei interventii eficiente in boala Hirschsprung.

CONCLUZII ESENTIALE

1. Diagnosticul Bolii Hirschsprung necesitd metode clinice, imagistice si
histopatologice, cu biopsia intestinald si examenul histopatologic fiind cruciale pentru
confirmare.

2. Tratamentul implicad interventii chirurgicale pentru indepartarea obstructiei,
alegerea metodei depinzand de gravitatea bolii si expertiza chirurgului.

3. Studiile genetice au identificat mutatii asociate cu Boala Hirschsprung, in special in
genele care regleaza dezvoltarea sistemului nervos enteric (SNE).

4. Tehnicile chirurgicale precum rezectia Swenson, tehnica Soave si miotomia
Duhamel s-au dovedit eficiente si sigure, oferind rezultate favorabile pe termen lung.

5. Majoritatea pacientilor care au suferit operatii pull-through au obtinut rezultate
satisfacatoare, cum ar fi continenta fecala si evitarea complicatiilor severe.

6. O echipa multidisciplinara este esentiala pentru evaluarea si gestionarea pacientilor

postoperator, personalizand abordarile pentru fiecare caz.
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7. Cercetarile viitoare ar trebui sa exploreze tehnicile minim invazive, care ar putea

imbunatati ratele de continenta si reduce morbiditatea postoperatorie.

8. Fiecare tehnica chirurgicala are avantaje si limitari, niciuna nefiind definitiv

superioara, iar experienta chirurgului influenteaza succesul interventiei.

9. Tehnicile laparoscopice si robotice devin tot mai populare, oferind avantaje precum

recuperarea rapida si scaderea complicatiilor postoperatorii.

10. Studiile sugereaza o prevalentd crescutd a polipilor rectali la pacientii cu Boala

Hirschsprung, ceea ce subliniaza importanta unui screening regulat pentru a reduce riscul

de cancer colorectal.
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