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Klinicka historie
5lety chlapec ma od narozeni v anamnéze zacpu. Bariovy klystyr prokazal z(zeny konecnik s rozsifenou esovitou klickou tlustého streva. Byl
proveden pokus o chirurgickou resekci zizeného Useku stfeva, ale pacient béhem operace zemrel.

Patologie

Tato post mortem ¢ést esovité klicky tlustého stfeva byla oteviena pro zobrazeni vnitfniho povrchu. Dochézi k velké dilataci proximalniho
Useku streva (esovita ¢ast) se ztratou normalniho slizni¢niho vzoru. DistéIni ¢ast stfeva (rektum) ma normalni prdmeér a normalini slizni¢ni
vzor, ale v myenterickém plexu chybi gangliové buriky. Toto je priklad Hirschsprungovy choroby, téz zndmé jako vrozeny agangliovy
megakolon.

Dalsi informace

Hirschsprungova choroba je charakterizovana nedostatkem koordinované peristaltické kontrakce v segmentu stfeva v ddsledku nedostatku
parasympatickych ganglii. Postihuje pfedevsim konecnik, ale délka aganglionovych zon se lisi. Je zplisobena defektni proximaini az distalni
migraci bunék neurdlni liSty ze slepého stfeva do rekta béhem embryogeneze, coz vede k rozvoji distédlniho segmentu stfeva s nedostatkem
myenterického i submukézniho plexu. To zplisobuje obstrukci s hypertrofii a dilataci proximalniho normalné inervovaného tra¢niku, coz
mdZe vést k perforaci, peritonitidé€, enterokolitidé a elektrolytové nerovnovéze.

Vyskytuje se u 1z 5 000 Zivé narozenych déti. Je ¢astéjsi u muzd, u téch, ktefi maji sourozence s Hirschsprungovou chorobou, a u téch, ktefi
maji jiné vyvojové poruchy, jako je Downdv syndrom. Mutace v receptorové tyrosinkindze RET, ktera je nezbytna pro migraci bunék neuralni
listy, predstavuji vétsinu zndmych piipadd a 15 % sporadickych pripad(. Pacienti obvykle trpi selhanim préichodu mekonia do 48 hodin po
narozeni. Méné zavazné pripady se objevuji pozdéji s chronickou zacpou, zvracenim, bolestmi bficha a distenzi. Lé¢ba zahrnuje resekci
aganglionové zény streva s anastomédzou normalnich zén stfeva ke konecniku.



